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I k . ANTECEDENTES HISTOfllCOS
Las Ideas sobre la herencia pueden idontlficerse Incluso - 
desde hace 6.000 aPlos por los tallados en pledra en Caldee, que muestran 
los érboles genealdglcos an relacidn con la herencia de algunas ceracte—  
rlsticas de las crines de los caballos. En relacidn con la herencia an el 
humano en el Talmud, hace unos 1.5(X) aPios se menciona la heredabilidad de 
la hsmofamilla, sin embargo, a peser de estes datos histdrlcos de gran in 
tarés, el tipo de conceptos y explicaciones sobre la herencia en gran par 
te fueron tedricos haste êpocas reelentes. Oe hecho, algunos pueblos pri- 
mitlvos conslderabahi-qbe elnftettor^ oo guardaba relacidn alguna con el em—  
barezo y la procreacidn.
Arlstdteles, 300 aMoe antes da Cristo, sugirid quo el se­
men del vardn se originaba da la sangre y tenia la capacidad de infundir 
vida al embridn que era formado on el dtero por coegulacidn de la sangre 
menstrual, idea qua fue aceptada durante casi 2.000 ePos hasta el siglo - 
XVII en que Willlan Harvey, famoso por sus estudios sobre circulacidn sen 
guinea demostrd que la cierva secrificeda an diverses mementos despuds —  
del apareamiento no tenia signe alguno de coegulacidn da la sangre mens—  
trual, sine un pequeMo embrion que poco a poco eumentaba de tamnno y com- 
plejidad durante todo el période de la gestacidn.
La responsabilidad masculins en la esterilidad era admiti­
de en la antigOedad pero mds como une consecuencie de la impotencia que - 
como une onfermedad en si. De cualquier forma, &cdmo podla haberse refert 
do la infecundidad a una patologla masculine cuendo se ignoreben los meca 
nismos de le fecundacidnî, Hèsta el siglo XVII, la teoria prépondérants 
ara la de la*, preformacidn, teoria metafisice segun la cual los ovarios —  
contendrlan desde el nacimiento los gérmenes completos de los futures hom 
bras y mujeres. Oe todas formas, se suponla necesarie le reunidn de un —
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fluido mascullno y otro femenino, sin llavar muy lejos las conclusiones - 
da este hipdtesla (l).
El descubrimiento de los espermatozoides data de 1679. An­
ton Van Leeuwenhoeck, ayudante de contable do un fabricante da Amsterdam, 
al examiner con la lupa une gota da esperma da cordero, vie centenares de 
peque6as serpiantes microscdpicas de cabeza hinchada. Did parte de su des 
cubrimiento a De Greaf, que habfa descrito en el conejo los follculos que 
llevan su nombre, y fue JOhan Hhnn, quien algunos meses despuds observd - 
los primeros espermatozoides humanos en el esperma de un enferme afecto — 
de gonorrea. Desde entonces se admits el papel del espermatozoide en la - 
fecundacidn.
Foe Vbn Gleichen-Rsworn (1717-1783) el primero an establd- 
cer une relacidn entre la esterilidad de la pareje y la faite de esperma­
tozoides. Aslfflisfflo, fue el primero en establecer una relacidn entre mal—  
formaciones fatales y anomalfas del esperma.
Regnier de Greaf, cientffico holandds, fue el primero en - 
reconocer que la unidn del dvulo y el espermatozoide es la base de la con 
cepcidn. En la segunda mited del siglo XVII, descubrld pequeRas protubem- 
rencias an los overios de las hembras de mamlferos. Estas protuberanclas 
que ahora se conocen como folfculos de GraAf, contienen el dvulo no fecun 
dado. Por primera vez se expuso la idea de que el espermatozoide no ere el 
dnlco agente hereditario, lo cual explicd porqud la mujer y tambidn el va 
ron transmitîan sus caracteristicas a su prole. Sin embargo, transcurrid 
bestante tiempo para que se aceptare en forma general este concepto.
Pierre Louis de Maupertuis, en la primera mited del siglo 
XVIII, estudid algunos rasgos hereditarios en el hombre, como los dedos - 
supernumererios (polidactilia) y la falta da pigmentacidn en el cebello y
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la pial (alblnlsmo), y por madlo de estudios de drboles genealdglcos (Pe­
digree) demostrd que estes dos alteraciones se heredaben en forma distinta. 
Crela firmemente que ambos progenitores contribufan por Igual a la constl 
tucidn Bomdtica de su proie, y aportd ptfuebes expérimentales de este idea, 
de sus experimentos de crianza en animales. Su ooncepcidn de las bases es 
tructurales de la herencia fud innovadora y en muches formas sa asemejd a 
les ideas que Mendel formuld unos 100 rsRos despuds. Maupertuis propuso - 
que hebla particules hereditarias y cada una de elles estaba destinadm a 
former una zona particular del cuerpo, y que cada zona corporel estaba —  
formada por la unidn de dos particules : una de origan peterno y otra de 
orlgen materno. Una particula podria prédominer sobre la otra, de tel for 
ma, que el hijo se pareciera mds a un progenitor que el otro (2).
Los criterios actueles en ganética realmente parten de les 
investigaciones del monge moravo Gregorio Mendel, en la segunda mited del 
siglo XIX, y de sus famosas leyes.
Hasta poder afirmar, que todas les caracteristicas que un 
hijo heredaba de sus padres eran traamitides por unos drganos intracelula 
ras en relacidn con le herencia, llemados "cromosomas", hubo de tresourrif* 
algdn tiempo durante el cual surgid une nueva ciencia t le Citogendtica - 
(3 ), gracias a la cual, hemos podldo conocer y determiner el ndmero co- - 
rrecto de cromosomas, asI como su estructura y morfolonle. Fue en 1856, — 
cuando Virchow descrlbid la divisidn celular, de este modo, hace mds de - 
une centurie, se deecubrid el principio de la continuldad gendtlca por di 
visidn de las cdlulas y se formd el punto de partide pare todos los futu­
res conceptos de Herencia y deserrollo.
Arnold en 1879, fue probablemente el primero en describir 
cdlulas humanas en divisidn.
Fleming en XB62, demostrd la divisidn celular en el epite- 
lio corneal del hombre.
Sin embargo, el primer inteno real para determiner el ndme 
ro de cromosomas del hombre fue hecho por Hansemann en 1B91, el cual encon 
trd très cdlulas de tejidos normales humanos con 18, 24 y mds de 40 cromo 
somas.
Desde entonces hasta la aparicidn del cldsico documente de 
Von Winiwarter (1912), se refirieron numérosos diploides cldsifieados des 
de 16 hasta 36, siendo el consenso a favor de 24 coim el ndmero diploide 
humano de cromosomas.
Von Winiwarter en 1912, contd 47 cromosomas en une metafa-
se espermatogoniel y 23 pares de cromosomas junto con un cromosome désem­
para Jack), en espermatocitos primaries. De las bases de estas observacio—  
nés concluyd que el ndmero de cromosomas humanos ara de 48 en hembras y - 
47 en varones y que el mécanisme determinants del sexe consistfe en dos - 
cromosomas X en hembras y sdlo un X y uno V en varones,
Wieman tambidn en 1912 reelizd los primeros estudios de —  
cromosomas del hombre usando tejido seccionedo fetal y concluyd que el nd 
mero de cromosomas era probablemente de 34.
En 1917, el mismo eutor relatd le presencia de un cromoso­
ma Y en varones y Evans (1916), fud el primero en dar la cifra de 48 cro-
mosomas como ndmero de cromosomas en espermatogonia.
Le controvarsia ecmrca de la presencia o ausencia de un cto 
mosoma Y en varones pudo ser establecida finalmente por el trabajo de Pain 
ter (1921, 1923), quien observd un pequeno cromosoma Y en varios varones.
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El reflrld que en mitosis espermatogonieles se observaben desde 45 a 48 - 
cromosomas aperentes, aunque en las plaças ecuatoriales mds dldfanas has­
ta ahora estudiadas sdlo han sido encontredos 46 cromosomas. El sugirid - 
que el ndmero diploide estaba entre 46 o 48, Dos anos mds tarda (1923), dl 
concluyd que el ndmero correcto diploide humano era 46 en ambos saxos. [ 
(Chu en 1960, ha senaledo que esta conclusidn fue basade en biopsies tes- 
ticulares, tornades de très dfeficlentes mentales y que es peslble penser - 
que estos individuos pueden haber sido aneuploides). El mismo Painter, hm 
notado le presencia de cdlulas espermatogonieles gigantes o tetreploides 
y sugiere la posibilided de que un XXY hermafrcdite pueda originarse del 
mismo modo oue una triploide XXY en la Drosophila (Bridges) 1922).
En 1923, Oguma y Klhara refieren un ndmero diploide de 47 
y consideran que el hombre tiene una constitucidn cromosdmica sexuel XO—  
XX, estando asi de ecuerdo con Von Winiwarter.
Sin embargo. Painter on 1924, usando material humano fres­
co, confirmd la presencia de ambos cromosomas ; un X y un Y en varones. - 
Con la excepcidn de Von Winiwarter y de la escuela japonesa, le mayorfa - 
de los cltdlogde^soatuvleron les conclusiones de Painter. Sin embsroo, —  
Von Winiwarter y sus asoclados Oguma y Kihara (1923) se adhlrieron a la - 
oplnidn de que no hablm cromosoma Y en varones.
La presencia de un cromosoAa Y fue finalmente establecida 
por el informe de Koller en 1937, del comportmmiento de los cromosomas —  
sexuelea durante la meiosls del espermatocito. Se pensd tambidn que este 
trabajo junto con algunos estudios posterlores probeba finalmente, eue el 
ndmero de cromosomas diploides humanos era de 48.
Tjio y Leven en 1956 a partir de un cultivo in vitro de fi 
broblastos de pulmones de abortos humanos refirieron que el ndmero de cro
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mosomms era da 46, refrandando esta cifra en el mismo dOcumento Hansen Me 
lander y Kulander a partir de preparaciones de higado tambidn derivadas - 
de abortos. Tjio y Levan fueron los primeros en user tdcnicas modernss de 
cultiVOS de tejidos para el estudio de cromosomas humanos y la site cali- 
dad do sus preparaciones hacfa muy improbable un error de cdlculo.
C.E. Ford y Hamerton en 1956, usando una tdcnica improvisa 
da de aplastamiento, examineron los cromosomas en espermatogonies y esper 
matocitos obtenidos de biopsies testiculares procédantes de très varones. 
Se obtuvleron sumas de 46 cromosomas en metafases esperma togonieles y fue 
ron encontrados 23 bivalentes en la gran mayorla do los espermatocitos prl 
marios an la metafase L. Uno do estos bivalentes fue claramento desigual 
y comprendid el cromosoma X y el Y, los cueles fueron vistos con ocasidn 
da ester desemparejados.
Estos resultados, los cuales confirmaron aquellos de Tjio 
y Levan, replantean la cuestidn del ndmero correcto diploide del hombre.
El deserrollo de tdcnicas de cultives de cdlulas llevd a la rdpida confir 
macidn de que el ndmero da cromosomas diploide humano era de 46, como el 
mismo Painter sugirid primero on 1921 y no 40 como dl finalmente conclu—  
yd en 1923.
Desde 1956, sdlo dos autores han referido poblaciones huira 
nas con un ndmero diploide de cromosomas difiriendo en 46,
Kodani (1956, 1950) ha sugerido variaciones en el ndmero - 
de cromosomas humanos con un ndmero bdsico de 46 y la presencia de varia- 
dos ndmeros de cromosomas supernumerarios en ciertas poblaciones jepone—  
sas, mientras Chan en 1959 refirld sûmes de 48 cromosomas en un pequeMo - 
ndmero de varones chinos. Ninguna obsorvacidn se ha confirmado y ambes pa 
rece que puedan ser despreoiedas.
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Makino y sus colaboradores (1962, 1963) han examinedo los 
cromosomas de 218 fetos japoneses y encontrado solamante un ndmero modal 
diploide sin evldencia de polimorfismo.
Deed# 1956, numérosos estudios, en una variedad de grupos 
raciales, han fracasado igualmente en encontrar elguna evidencia sobre dl 
ferencias de esta clase. Asi, aproximadamente 90 mMos despuds de la prime 
ra obervacidn de los cromosomas humanos, es cuando ha sido estableddo —  
firmemente el ndmero correcto diploide del hombre.
En 1960, la Convencidn de Denver (4) clasifica los cromoso 
mas por pares y por tamsMo, estando constituido cada par por un cromoso­
me de origan paterno y otro de orlgen materno; agrupendo aquellos que po- 
seen el mismo aspecto segdn la situacidn de los centrdmeros y establecien 
do el mapa cromosdmico de le siguiente forma t 22 pares de autosomas re—  
partidos en 7 grupos del A al G; el grupo A incluye los cromosomas del —  
1-3, el B los 4-5, el C del 6-12, el 0 los 13-15, el E los 16-18, el F los
19-20 y el G los cromosomas 21-22 (5); el gonosoma X, perteneciente al —
grupo C y el gonosoma Y, al grupo G.
En 1966 con motivo de le conferencia de Chicago (6), se —
convino aRadir al sistema original una serie de simbolos pue designerfan 
determinades caracteristicas normales o rares de los cromosomas y que re­
fer iremo s mds adelante.
Un grupo de investigedores interesados en citogendtica hu­
mane, se reunid en septiembre de 1971 con ocasidn del IV Congreso Interne 
cional de Genética Humana, en Paris (7), para acordar un sisterne de iden- 
tlficacldn de los cromosomas humanos. Con el nombremiento de un Comité —  
Permanente, el cual se reunid en Edimburgo en enetfo de 1972, se propu so 
un sistema standard de designacidn, no solo para cromosomas individuales 
sino tambidn pare regiones de los cromosomas y bandas.
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Desde que se he demostrado cue las anomalies cromosâmicas 
representaban una de les causas Importantes de les mal formaciones descu—  
biertas en el nacimiento, pareciâ lâgico pensar oue estes anomalies podlan 
ser igualmente responsables de otras anomallae dsl deserrollo como mortina 
tios malformados, abortos esponteneos, esterilidad o de une mènera mes.ge , 
neral, de lo que se puede englober bajo la expresiân de "fracasos de le - 
reproducciân".
Ya en 1943, Arthur Herting (s) realizâ el estudio anatâmi- 
co de 1000 abortos y encontrd 68.7 anomalies del deserrollo.
Despuds de la primera obssrvacidn de una triploidia en un 
aborto espontaneo, en 1961, diferentes estudios han mostrado el papel im­
portante de las anomalies cromosâmicas (9).
Para apreciar bien la frecuencia de estos accidentes hubo 
que réunir un gran ndmero de observaciones. De 1963 a 1972, A. Boue y J.
Boue realizaron al andlisis cromosdmico de 1500 abortos précoces, parale- 
lamente, E. Philippe en Strasbourgo (lO), reelizd el estudio enatomo-pato 
Idgico de cada espacimen.
Se ha estimado, que alrededor del 15 % de los embarazos re 
conocidos terminan en aborto. La mayoria de estos abortos son précoces, - 
rapresentando el 90 ^ de los abortos clinicos y siendo detectada una ano­
malie cromosdmice en el 66 ^ de los précoces y en el 23 ^  de los de hasta 
8-12 semanas, segdn se dedujo de los trabajos de E. Philippe.
Alrededor de una concepcidn sobre dos, dd un cigoto porta-
dor de una anomalie cromosdmica. Este evaluacidn del ndmero de accidentes
cromosdmiCOS ha sido confirmedm gracias a los trabajos de Gropp y Ford —  
(il), Pearson y Pawlowitzki (12), French y Bierman (l3).
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El hecho de la gran frecuencia de las anomalfas cromosâmicas 
responsables de huevos que no se implentan conduce a reconsidérer el pro­
blems de les esterilidades. Ya las nuevas técnicas de andlisis cromosâmi- 
cos hechas en parejas, seen esteriles, seen con abortos muy précoces de - 
repeticidn, han permitido préciser mejor les lesiones de le estructura —  
cromosâmica. Entre estas lesiones, la traslocaciân por fusiân cdntrlca Oq 
Oq ha sido encontrada frecuentemente, y recientemente Boue y cols. (l4), 
han encontrado inversiones pericentrices del cromosoma 9. Las consecuen—  
cias de estas anomalfas pueden situerse a dÈferentes nivelas; primero en 
el honftjre, une consecuencie cuentitativa sobre la gametogénasis arrastren 
do une oligoestenospermia; despuds una acclân sobre la cuelided de los ge 
metos traduciendose por una proporciân elevada de gamatoa desequillbrodos; 
por fin un efecto intercromosâmico sospechedo por Lejeune desde 1963 (15) 
una frecuencia aumentada de anomalfas numdricas esociades. Segdn las ano­
malies y segdn el portedor de la anomalie gendtlca rie podria tener, bien 
une esterilidad real, o abortos muy précoces simulando una esterilidsd, o 
abortos mds terdios conllevendo abortos da repeticiân.
Aunque la azoospermie se conoce como factor de esterllidnd 
desde 1850, recientemente han sido admitidas las esterilidades debidas a 
oligo o astenospermia. Despuds de algunas ddcedes de constantes progresos, 
nuestroa conocimientos han evolucionedo bastante.
Segun algunos autores, la oligospermia de aquellos sujetos 
cuyos cromosomas mitâticos son aparentemente normales, podrfe explicarse 
por anomalfas en la meiosis (l).
La detebcidn de la espermatogdnesls en hombres ezoospermicos 
podrd deberse a determinades anomalies en le meiosis. En algunos hombres 
perece faltar la formaciân de cross-over entre los pares cromosâmicos, du 
rente la profase de la primera divisiân. Los cromosomas no son espaces de
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sBparorsB y gran perte de cdlulas se deslntegran.
Hulten (16) y Pearson (17), han observado en el momento —  
de la profase, une notable dismlnucldn del ndmero de qulasmas entre cromo 
somas hondlogos , Las fases eiguientes de le espermatogdnesls faitan to—  
talmente, a excepcidn de algunas espermatides. Podria tratarse de una in- 
suficlencla enzimdtlca.
Mac Ilree (l8, 19) encontrd entre 50 esterilidades maseuil 
nas, dos hombres en los cuales existen estructuras multivalantes de la me 
tafase I, lo cual deja suponer la existencia de una traslocacidn recfpro- 
ca no evidanciable.
Eberle (20) comprobd en sujetos oligoapermicos la elevada 
presencia de cromosomas en estado univalente.
De Grouchy y Lumbroso (21) dan cuenta de un caso de azoos­
permie excretora con un 41 ÿ» de espermatocitos primaries de 2N tetradss.
Lucieni (22) no observd ninguna anomalie notable de le meio 
sis en sujetos estdrilss t los porcentajas de cdlulas aneuploideas y do - 
cromosomas X e Y puestos frente a f rente, las frecuencias de quiasmas y la 
reparticidn del ndmero de divalentes, eran iddnticos a la de una poblecidn 
testigo,
Templado y cols. (23) han descrito anomalfas cromosâmicas 
limitadas tambidn a la linea germinal y que son probablemente responsa­
bles de un elevado porcentaje de cesos de esterilidad e infertilidad en - 
el varon. Las han dividido en dos grandes grupos : anomalies ocasionales 
que afectan tan solo a un ndmero reducido de figuras meioticas y anomalfas 
permanentes que se obaervan en le totalidad de un elevado ndmero de cdlu-
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las.
Como hemos vlsto, la patologla cromosdmlca constitoy# un - 
capltulo do extraordinaria Importancia en la etlologle do la esterilidad 
e infertilidad masculine, ya quo ademds del importante grupo da anomalies 
cromosâmicas limitadas a la linea germinal, qua no pueden por tento ser de 
tectadas mediante el estudio cromosâmico de les cdlulas somdticas, existen 
alteraciones estructurales del tipo de las inversiones o de las trasloca- 
clones equilibradas, que mediante su apareamiento y segregaciân anormal 
en la meiosis producen gametos desequillbrados que pueden ser causa de in 
fertilidad, y a les que nos referiremos mds adelante.
Tempoco podemos olvidar los bien conocidos cuadros, como - 
el S, de Klinefelter con cariotipos XXY y sus variantes, o los varones —  
XX, en los que la anomalfa cromosâmica interfiere con la normal produc- - 
ciân de cdlulas germineles provocando esterilidad.
Recientes estudios (Conferencia de Ginebra 1966) (24), afir 
man que entre el 20 y el 30 % de los abortos poseen uns anomalie cromosâ— 
mica y suponen que la frecuencia de anomalies cromosâmicas en el cigoto - 
es mucho mds alta. Tambidn afirman rue en los abortos esponteneos la eded 
de la madré (31,1 1,88) en promedio es netementa mayor en el grupo con -
trisomies eutosâmicas que en los abortos esponteneos con cromosomas norme 
les.
Se ha comprobado tambidn en animales de experimenteciân —  
que los factores causantes del envejecimiento ovuler son agentes etiolâgl 
COS de anomalfas cromosâmicas (25) y elles sa relecionan de forma directe 
en el hombre por los estudios citogendticos de productos ebortivos lleva- 
dos a cabo por Carr en 1971 (26), y Boue en 1970 (27). Han realizado tam­
bidn estudios sobre esta tema, autores como Szulmen, Mikano (28), Perga—
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ment, Kajil, etc,
Carr an 1971, informd da su axpariencla ravelando qua apro 
xlmadamente el 33 ^ da los productos da la concapcldn tlenen une anomelfa 
cromosdmlca y ocurren an aproxlmadamante 40 % da los ebortos an el primer 
trimestre.
Stevenson y Davidson an 1970 (29), aflrman que antra 1/5 y 
1/4 da los abortos aspontaneos examinados citoldglcamente ban sido ancon- 
trades anomalies cromosdmlcas.
Winchester (30^ j, estima qua el 2 % da todas las concepcio- 
nas contienen algdn tipo de altaracidn cromostfmica, pero qua afortuneda­
mante la gran mayorfa da estas tlenen un efeoto letal y provocen un obor- 
to prematuro.
Siggera (31) sospecha la presencla da una èlteracidn cromo 
somica (portedora do traslocacidn equilibrada) ante la axistencia da très 
o mds abortos an una imjjer an la qua se ha investigedo la posibla presen- 
cia da otras causas da aborto récidivante.
Con dsto hemos querido presenter algunos da los aslabones 
histdrlcos scarce da los conocimiantoa sobre la gendtica (nacimiento del 
cromosoma) y sus altaraciones en relacidn con el fracaso an la reproduc—  
cidn.
I 1 % r : 'n ■ :
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B, PLANTEAMIENTD E IMPORTANCIA DEL TOABAJO
Se ha estimedo que une concepcidn de cede dos, conduce e - 
un oigoto con anomelfa, la mayor parte siendo elimlnados antes de la im—  
plantacidn, un gran ndmero conduciendo a abortos aspontaneos y otros lie 
gando juato a tdrmino.(ll, 12, 13),
Las malformaciones congdnitas suelen ester rodeadas de - - 
abortos y de mortal!dad y a voces precedidas por un perlodo de esterlll—  
dad.
Eh la gdneais del aborto al lado de los fectores meternos, 
entre los qua se encuentra como uno da los principales el envejecimiento 
(por mutacldn) de au reserve gamdtica, exieten fectores gendtlcos y alio 
se ha comprobado utillzando con dxlto el materiel de abortos humanos como 
fuente para encontrar varladoa tipos da aberraciones cromosdmlcas (32).
Se conoce tambidn qua alrededor del 36 % da los abortos es 
pontaneos son da causa gendtica y que el 40 % de los casos de retraso men 
tel tlenen tambidn un origan gendtico (33).
Si a lo que acabamos da cltar aSadimos qua an nuestro pals 
segun estimaciones generelizadas del 1 ^ al 1,15 ^ de la poblacidn total 
estd afectada de deficiencia mental, lo qua presupons una cifra absolute 
superior a los 360.000 subnormales y que nacen actualmente entre 18.000 y
23.000 espanolea condlclonados a un destino angustioso por su subnormeli- 
dad; dsto nos dard una idea da la importencia del problems y de le necesi 
dad de realizar una prevancidn de las deficiencies evitables, ye nua a —  
parte do ser una exlgencia moral ineludlble, el ahorro nue desde el punto 
de vista aoondmico représenterfa, serfs enorme.
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No parées Que exlstan en Espana estudios concrètes sobre la 
rentabilldad de la prevancidn de la aubnormalldad (34), si bien podemos - 
calculer conforme a ciertas referencias publicadas, que los gastos exclu- 
sivamente de personal)que requiere cada subnormalitndernado, escienden a
210.000 pesetas. Süponiendo que el limite estadistico de su vida no sobre 
pase los 50 anos y que los gastos de personal representan la mltad de los 
demds gastos que son necesarios en instalaciones, servicios y atenciones,
SB llegarfa a la conclusidn, de que cada subnormal Internado représenter!e, 
sln conter la no particlpaeldn productive; una cantidad comprend!de entre 
los 21 y 25 millones de pesetas.
Eh todo caso, bay indicios por extrapolacidn de otros estu 
dios para poder afirmar que el coste résultante de la no Invereido ' ’ en 
materia preventive, séria, por lo menos, diez veces mayor que si la hubie 
SB habido, y que el ahorro en caso de inversidn preventive, no podria con 
slderarse inferior en modo alguno al 80 %,
Las investigacionas epidemioldgicas realizedas en algunes 
dreas de nuestro pais sobre los fectores causales de la subnormalided, —  
errojan los porcentajes eigulentes * 3,3 ^ de malformaciones congdnitas - 
atribuibles a causas metabolicas, 37,8 ^ debido a traumas intranatales, - 
partos distdcicos y lesiones obstdtricas y 18,29 % derlvado de causas ge 
ndticas.
Segun Sabater (Barcelone) (35), la frecuencia y causas del 
retraso mental, se reflejen en los siguientes valores : el 20 % se deben 
a enfermedades congdnitas del metabolismo, el 30 a problèmes prénatales 
y obstdtrlcos, el 15 % a cromosomopatfas, el 15 % a secuelas de patologla 
neonatal y un 20 ^ a causa desconocida.
Todas estas estimaciones unides a les reflexiones anterio-
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res sobre le importencia, la racionalidad y el significado moral que la - 
prevencidn présenta, la hacen absolutamente Insoslayable, maxime si tene- 
mos en euenta que los condicionamientos générales hacen prévisible una ma 
yor incidencia del Indice de subnormalidad, ya que la dlsminucidn de la - 
natalidad por un lado y la reduccidn de la mortalidad por otro, han alte­
redo el sisterne naturel de equilibrio automdtico, basado en el binomlo —  
reproduccidn-predacidn, resultendo de aquf una situacidn de progresivo de 
terioro gendtico de la especie.
NatureImente no se trata, de aborder preventlvamente Ips - 
causas, sin mds, de la subnormalided, entre otras razonss por une elemen­
tal que se deduce de las publicaciones de le Organizacidn Mundial de la - 
Salud, segun la cual, la proporcldn de caaos de subnormalidad con etiolo- 
gfa desconocida es del 50 ÿi, e incluso superior. Se trata por el contra­
rio de establecer un sistema preventivo dirigldo a les causas conocidas - 
(y que se sabe como éviter), cuyos pardmetros incluyan un diagndstico y - 
un tratamiento preco#, deteccidn de portadores en familles, diegndstico - 
prénatal y un consejo gendtico adecuado para cada caso.
Los estudios cromosdmlcos se han empleado en el consejo ge 
ndtico en casos de desarrollo sexuel anormal, infecundidad, abortos récu­
rrentes y en pequeRos con defectos congdnitos, en los que el cllnico sos­
pecha que la causa es una aberraoidn cromosdmice. Los progresos en la cito 
gendtica humane han cambiado por complète el enfoque del mddico a problè­
mes que abarcan anormalldades del desarrollo sexuel. En le actualldmd el 
interds primarlo es excluir una anormalidad cromosdmice como cause posi—  
ble.
Un ndmero cada vez mayor de casos de infecundidad son en—  
viedos para estudios cromosdmicos, pues una cause ocasional es une anorme 
lidad cromosdmica sexuel en elguho de los conyugues. En varones con info
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cundldad qua no tengan algune causa endocrlna o anatdndca patenta an prome 
dio, 7 % resultan taner un slndrome de Klinefelter y 3 ^  predieposicio—  
nes morfoldgices del cromosoma Y o el mosaicismo del cromosoma sexual,
Cbmo ya apuntabamos anteriormente, en une extensa investi- 
gacidn de los cromosomas da productos abortsdos esfiontaneamente, Carr - - 
aprecid aberraciones cromosomices an mds del 20 de los fetos. El rlesgo 
de reapn'icidn de estos tipos de anormalldades as pequeno, sin embargo an 
ocasiones, an casos de aborto repetido uno da los progenitores tiene una 
traslocacidn, la que en al estado "desequilibrado" en el feto es mortal.
Segun el tipo particular de predisposicldn cromos&mlca del 
progenitor portador, el rlesgo de nuevos eAortos puede ser muy grande. En 
algunos casos, cabe anticiper que no nacerd ningun hijo vivo. Haste la fe 
oha no se han estudiado un ndmero suficiente de casos para conocer con —  
precisidn la proporcidn de abortos espontaneos qua dependen del hecho que 
uno de los progenitores sea portador de traslocacidn u otra anormalidad - 
cromosdmica. Sin dude, parece haber razonas vdlides para hacer estudios - 
cromosdmicos en ambos progenitores an casos de aborto récurrente, en que 
la causa no ses obvia.
Eh una investigacldn, se senald la prdctica de estudios —  
cromosdmlcos en 228 perejas casadas que hablan tenido abortos repetidos y 
en un 30 % de elles (13 %), se eprecid en alguno de los conyugues alguna 
anormalidad del cériotlpo (Kiossar y Kikelsaar, 1973) (36).
KJessler (37) y otros autores indican en sus trabajos, la 
Importancia de incluir regularmente andlisis de cromosomas en las pruebee 
de investigacldn clfnica pare pacientes con Infertilidad ànestèttlidad in 
explicada.
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Estos hechos son los que nos han llevado a elegir como tema 
de este trebajo el estudlo de 200 parejes procedentes de la consulta de - 
fertllidad, en las cuales hemos reallzado una serle de pruebas, Incluyen- 
do el andlisis de los cromosomas (cariotipo), por todo lo dicho anterlor- 
mente, con el objeto de conocer la presencia de ciertas anomalies cromoso 
micas a las que podriamos imputer la exlstencia de abortos récurrentes o 
de esterilidad, en aquellas perejas en las que la causa no fuese obvie.
yf1
- II. MATERIAL Y METODOS -
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II. MATERIAL Y METODOS
Eh nuestro sstudlo, hemos anellzedo un total de 200 perejas 
afectadas de esterllldad o infertilidad (ya fuese esta primerla o secunda 
riaj, pertenecientes a la consulta de Fertilided del Depertemento de Obs- 
tetricla y Ginerologfa del Hospital Cllnico de San Carlos de la Facultad 
de Medicine de Madrid, que dirige el Profesor Josd Botella Llusid.
Hemos considerado como esterilidad primaria a la faite de 
embarazo despuds de dos aAos de colto regular y sin contracepcldn (segdn 
el Comité de Nomenclature de la FIGO); y como esterilidad secundaria cuen 
do tras la axistencia de un parto, la mujar no ha quedado embarazada, en 
un plazo mfnifflo da dos anos; infertilidad primaria cuando la mujar ha te­
nido abortos, sin haber logrado descendencia; y por dltlmo, infertilidad 
secundaria cuando tras uno o dos partos, la mujar aborts repetldements —  
(38).
Las mujares estudladas tenfan ededes comprendidas entre —  
los 19 y los 42 sRos (Table I ),,mientras qua los varones oscilaron en­
tre 22 y 48 anos. La antiguedad de la esterilidad an las perejas estaba - 
comprendida entre 2,5 y 10 aRoa (Tabla II).
Memos recogido una serie de pruebes (exploraciones) siste- 
méticas en todas las parejas, escogiendo dentro de allas, les que a nues­
tro parecer eran bésicas por ester incluldas dentro de las "exploraciones 
minimes" definidas en 1951, por la Asociacién Americana para el Estudlo - 
de la Esterilidad (39).
En la mujar hemos estudiado r
a) Su funcidn ovérica medlante el microlegrado (biopsie de
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sndometrla). En los casos en que no hemos podldo obte—  
ner este dato, lo hemos sustltuido por la cltologfa.
b) Su funcldn tubérica, mediants la insuflacidn de trompas 
o an su defecto, la HSG).
c) La eurva de glucemia, doble sobrecarga con glucosa, via 
oral,
d) Realizacidn del cariotipo.
Eh el vardn, hemos reallzado los siguientes pardmatros :
e) Nedida del Indice Botella-Casares, tras el estudio del 
seminogreme,
f) Realizacidn del cariotipo.
a) Funcidn ovdrlca t Microlegrado.
En el diegndstico de la esterilidad es de enorme valor 
esta exploracidn. Es sin duda el mds divulgado y probablemente tambidn el 
mds seguro de los mdtodos para diagnosticar indirectamente la ovulecidn.
Lo que con elle déterminâmes es la axistencia de una fa 
se secretora en el endometrio durante la segunda mitad del ciclo, es de—  
cir, la axistencia de un ciclo bifdsico en el dtero. Sutherland que tiene 
hechos miles de microlegrados, subraye la sencillez, inocuided y seguri—  
dad de este procedimiento diagndstico. Buxton tambidn es un defensor de - 
este tdcniCB. Botella (40] en 1964, reunid 3000 biopsies de endometrio en 
mujares esteriles encontrando una frecuencia de ciclo anovuledor del - —  
26,4 ^ (si bien, dsta quedaba rebejada al 10,5 % si se considereba como -
- 22 -
TABLA I
EDAQ Y ESTERILIOAD-INFERTILIDAD EN LA MÜJER





^aria 2=ri« ^aria 2*ria
Menos de 20 aMos 0 0 1 0 1 0,50
de 20 - 24 " 25 1 9 1 36 18,00
de 25 - 29 " 54 1 13 5 73 36,50
de 30 - 34 " 46 5 B 7 66 33,00
de 35-a 39 11 5 4 2 22 11,00
mds de 40 " 1 0 1 0 2 1,00




ANTIGUEDAD DE LA ESTERILIDAD







De 2 - 3  bRo s 59 2 61 40,93 30,50
de 3,5 - 4 21 1 22 14,76 11,00
de 4,5 - 5 18 2 20 13,42 10,00
de 5,5,- 6 14 2 16 10,73 0.00
de 6,5 - 7 13 I 14 9,39 7,00
de 7,5 - 8 2 1 3 2,01 I,flO
de 8,5 - 9 4 - 4 2,68 2,00
de 9,5 - 10 3 2 5 3,35 2,50
de més de 10 aRos 3 I 4 2,68 2,00
TOTAL 137 12 149 100,00
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dnlca causa da esterilidad) y una insuficiencia progesteclonal comn causa 
de esterilidad en un 6,06 % de los matrimonios estériles, quedando esta - 
cifra rebajada a 2,54 % si se considereba la insuficiencia progeatacional 
como causa dnica de esterilidad.
b) Funcidn tubdrica t Insuflacidn de trompas.
Consiste en generar una corriente de enhidrido carbdni- 
co que se inyecta a traves del cuello uterino a una presidn conocida. Si 
las trompas estdn permeables, el gas pasa a traves primero del dtero y —  
luego de elles, hasta el perltoneo. Si no lo estdn, el gas quads detenido. 
La cdnula inyectora de gas es conecta con un mandmetro registrogrdfico, - 
obtenidndose asf una curva de presiones de inyeccidn (insuflacidn manomd- 
trica quimiogrdfica). La forma de la grdfica permits decidir no solamente 
si hay o no permeabilidad de trompas, slno distlnguir la motilidad y call 
bre de las mismas.
c) Metabolismo hidrocarbonado i Curva de nlucemia.
El hecho de que la prediabetes materna ses une causa —  
muy frecuente de aborto habituai, como nos lo demuestre el estudio en el 
que observâmes que un 23 % de los abortos de le estadîstlca de la Cétedra 
se observeron en prediabdticas sin tratar, contra un 6-10 % que constitu- 
yeron la incidencia normal del aborto esponteneo, es lo que nos ha lleva­
do a incluir entra los pardmetros de nuestro estudio la curve de glucemia, 
realizando en todas las mujares la prueba de doble sobrecarga con glucosa 
con glucosa, por via oral, llamada de Exton-Boae.
d) Realizacidn del cariotipo.
En 1971, con ocasidn de la Conferencie de Paris, ya ci-
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tada anterlormente, se establecltf un sisterne de nomenclature standorizada 
para describir los cromosomas y las regiones del cromosoma, descubiertas 
por las dlferentes técnicas de bandas que emplean desde la fluorescenc1a 
de la Quinacrina (bandas Q) o la tftncitfn de Qiemsa (bandas 6), hasta les 
bandas C o las R.
El estudio de los cromosomas (41) debe efectuarse en cd 
lulas obtenidas de un tejido adecuado, y las cdlulas vives més facilmente 
acceaibles se hallan en la sangra circulante. Las câlulas sanguineas utl- 
liiadas deben ser leucocitos, pues los hématies maduros carecen de ndcleo 
y por consiguiente de cromosomas. Se obtiene une muestra de sangre a la - 
que se aRade heparina para evitar que coagule. Se centrifuge a una veloci 
dad adecuada, de modo que los leucocitos formen una cape definida. Se re- 
cogen células de esta caps, se colocan en un medio adecuado para el culti 
vo de tejidos y se estimula su divisidn por la adicidn de un agente mito- 
genico, la fitohemaglutinine (un extracto de habichuela roja). Se incuba 
el cultive hasta que la divisidn de las células résulta évidente, lo que 
sueld reqoeftr unes 72 horas después. Se aRade al medio une solucidn muy 
diluida de colchicine cuando las células oultivadss se multiplican activa 
mente; con ello se dificulte la accidn del huso y se implde la divisidn - 
de los cantrdmeros. La colchicine detiene la mitosis cuando esta llege a 
la metafase, y ello determine la acumulacldn de les plaças de metafase —  
en el medio de cultive. Se aRada luego a date una solucidn hlpotdnlca, pa 
re hinchar las células y saparar las oromatides; los centrdmeros queden - 
intactes. Se fijan laa células, se extienden sobre un portaobjetos y se - 
tiRen (con Giemsa en nuestro caso); con ello ya se hallan preparadas pare 
efeetuer el examen microscdpico de las mismas, realizéndose las fotogra—  
fias a continuacldn con el objetivo de inmersidn a 100 X y ampliandolas - 
al tameno de 13 x 18. Se séparan luego los cromosomas individuales de la 
imagen fotogréfica y se agrupan por pares monténdose en un cartdn o impre 
50 de cariotipo de acuerdo con la cia si ficaoidn de Denver.
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e) Factor mascajllno t Wedlda del Indice B.C.
Botella y Casares Idearon un método que consiste en la 
medida de la velocldad de progresldn de los espertnios a lo largo de un tu 
bo capllar relleno con solucidn Isotdnlca de glucosa o de levulosa, y mi- 
diendo el ndmero de milfmetros que los espennios son oapacss de recorrer 
en media hors en la estufa a 37*. La progresldn media en este tipo osella
entre los 10 y los 25 mm., por lo que podemos decir, que los espermios re
corren de 0,8 a 1,5 mm. por minuto. Esta medida de la velocldad de propre 
sidn ha sido asociada a otras constantes del esperme en un Indice, llama- 
do de Botella-Caseras y cuya fdrmula es la siguiente :
Indice B.C. - : /MzîWü.
A. 10®
Donde i M - Porcentaje de formas mdviles.
N - Ndmero de espermios por cc.
V - Velocidad de progresldn (en mm/30').
A - Porcentaje de formas anormales.
g
El coeficiente 10 estd calculado de tal manera que el 
minimo de fertilided équivale a un Indice de 1. Por debajo de 1 hay sub—  
fertilided (esterilidad masculine relative); 0 Indice de esterilidad abso 
luta; de 1 a 2 la fertilided es medlana y de 2 en adelante la fertilided 
eft alta.
Este test es un Indice de progresldn extreordlnerlamen- 
te fino y mediants dl, pueden determinerse casos de infertilidad masculi­
ne que de otre manera pasarlan inadvertidos, (Vilar y FarlRas (42) ). De 
ahl que al ser un pardmetro tan dtil en el diegndstico do las Infertillda
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des y subfertilidades masculines, nosotros lo hayamos utlllzado como méto 
do de rutina en este trabajo,
K continuacldn présentâmes una serle de tablas en les que 
hemos reefi^iddntodo el material de nuestro estudlo con los résultados de 
las exploraciones que se les han realizado y eus datos,(Tablas III a X),
Para abreviar, utilizeramos laa siglas siguientes :
O.P. - Diegndstico previo.
P.O. - Funcidn ovérica.
F.T. « Funcidn tubérica.
O.S. - Curva de glucemia.
I.6.C. » Indice de Botella-Casares.
E - Esterilidad.
I m Infertilidad.
N - Valor normal.
Al - Valor alteredo.
et - Cariotipo.




Caso n® D.P. F.Q. F.T. C.G. et Edad I.B.C. et Edad
1 Est.-»!! (3 bRo s ) Al N N N 26 N N 24
2 Est. H (2 aRoa)l N N Al N 25 Al n 31
3 Est. 2# (12 anos) N N Al N 34 N Al 39
4 Est. 1« (6 aRos) N Al N N 34 N N 39
Est. 1 
«Ros





n Al H N 36 N N 25
8 Inf 2# Al Al N N 33 N N 30
9 Est. 1» ts aRos) N' AI Al N 31 N N 38
10 Est. 2« (10 aRos) N N Al N 37 N N 40




N N N N 28 N N 28
Est. 1
3 1/2
Al Al N 29
3 1/2
32
12 to, mola) Al N Al N 27 N N 28
13 Est. 1 (4 aRos) N N Al N 26 Al H 31
14 Est. 1 (2 aRos) N N N N 22 Al N 25
15 Est. 1 (2 aRos) Al N Al N 40 N Al 48
16 Est, 1 { a aRos) Al N Al n 24 N N 29
17 Est. 1 (3 anos) Al N N N 24 N N 24
18 anos) A1 N N N 27 N N 27
19 Est. 1# 2 aRos) N N N N 25 Al N —





hija) Al N Al N 27 N Al 31
22 Est. It 5 anos) N Al N N 34 Al Al 39
23
Est. 1*  
aRos)
5 1/2
Al N N N 31 N N 32









Caso nO O.P. F.Q, F.T. G.G. cet Edad I.B.C. et Edad
26 Est. 1» 5 aRos) Al N Al N 30 N Al 34
27 Est. 1# 6 anos) Al N N N 20 N N 35
28 Est. 1» 6 aRos) N N N Al 29 N N 31
29 Inf. 1» 1 aborto) N N Al N 35 N N 40
30 Est. Il 
aRos)
4 1/2
N N N N 26 N N 31




Al N N N 38 Al N 26
33 Inf. !■ 2 abortos) Al N N N 25 N N 26
34 Est. 1# 9 sRos) Al Al Al N 30 N N —
35 Inf. 1# 2 abortos) Al N N N 30 N N 30
36 Est. 2« 5 anos) Al N N N 36 N N 36
37 Est. Il 3 anos) Al N N N 31 N N 28
38 Est. 1# 
aRos)
4 1/2
N N N N 30 N N 30
39 Est. 1# 2 aRos) Al N N N 24 N N 27
40 Est. 1# 2 aRos] Al N Al N 27 N N 27
41 Est. H 5 aRos] Al N Al N 34 N N 31
42 Est. 1» 3 aRos) Al Al Al N 37 . N N 27
43 Est. 1# 2 aRos) N Al Al N 31 N N 31
44 Est. 2« 4 aRos) Al N N N 35 N N 37
45 Inf. 1« 3 abortos) N N N N 34 Al N 22
46 Est. 1# 6 anos) N N Al N 32 N N 30
47 Est. !■ 12 aRos) N N Al N 38 N Al 39
46 Est. H 4 anos) Al N N N 26 Al N 28
49 Est. 1# 6 aRos) N N N N 34 N N 34




Caao nB O.P. F.Q. F.T. C.G. et Edad I.B.C. et Edad
51 Est. 1" (6 oRos) Al N N N 34 Al N 38
52 Inf. 2# (1 hljo, 
3 abortos) n N Al N 28 N N 29
53 Est, 1# (2 aRos) N N N N 30 Al N 25
54 Est. 1> (8 aRos) Al N N N 29 Al N 33
55 Est. !■ (2 aRos) Al N N N 27 N N 27
56 Est. 1« (7 aRos) N N N N 30 N N 34
57 Inf. !• (3 abortos) N N Al N 29 N N 29
58 Est. 1" (3 aRos) n N N N 25 Al N 29
59 Est. 1« (2 aRos) Al N Al N 28 Al N 45
60 Est. 2# (1 hljo, 
2 1/2 aRos) N N Al N 32 N N 33
61 Est. 1# (2 1/2 
aRos) N n N N 35 Al N 26
62 Est. 1# (4 aRos) N Al Al N 28 Al N 28
63 Est. 1" (3 1/2 
aRos) Al N N N 23 N N 30
64 Est. 1# (3 aRos) Al N N N 23 N Al 24
65 Est. 1# {4 aRos) N N N N 30 N Al 28
66 Inf, 2# (1 hljo, 
1 aborto) Al Al N 29 N N —
67 Inf. 2# (2 hljos, 
4 abortos) N N Al N 30 _ N 33
68 Est. !• (7 aRos) N N N N 31 N N 31
69 Inf. 1# (s abortos) Al N N N 32 - N —
70 Est, 2# (7 aRos) Al - Al N 33 Al N 35
71 Est. 1» (6 aRos) Al Al N N 34 — N —
72 Est. li (7 anos) N N - N 38 N N 37
73 Inf. 1« (2 abortos Al - N N 25 N N 28
74 Est. 1« (6 aRos) N Al N N 33 Al N 33






F.Q. F.T. C.G. et
-----\ /—
Edad I,.B.e. et Edad
76 Inf. 1* (2 abortos) Al N Al N 22 — N 24
77 Est. 1# (7 anos) Al Al N N 30 N N 32
78 Est. 1# (8 1/2 
aRos) N N N N 32 N N 33
79 Inf. 1# (5 abortos) N — Al N 32 N N 32
80 Est. 1» (10 aRos) N n N N 38 Al N 42
81 Est. 2« (1 hljo, 
8 aRos) N N N N 36 ___ N 37
82 Est. 1* (s aRos) H N N N 34 Al N 37
83 Est. 1# (6 aRos) n N N N 29 N N 32
84 Est. Il (4 1/2 
anos) Al N N N 29 N N 31
85; Est. 1# (2 aRos) Al — Al N 24 Al N 25
86 Inf. 1# (3 abortos); Al — Al N 42 — N 42
87 Est. 2» (s aRos) Al N N N 35 N N 36
88 Est. 2# (1 hljo, 
2 aRos) ___ — N — 24 Al Al 27
09 Inf. 2« (2 hljos, 
4 abortos) N Al N N 30 — - Al 32
90 Est. 1» (7 anos) Al N N Al 30 N N 35
91 Est. 1« (2 aRos) — M N N 24 Al Al 27
92 Est. 1# (2 aRos)/ Al N N N 20 Al Al 26
93 Est. 1# (2 aRos) Al N Al N 24 N Al 24
94 Est. 1* (2 aRos) N M N N 23 N Al 26
95 Inf. 1» (2 ebortos, 
1 mola) ____ N Al 28 — N 28
96 Est. 1# (5 aRos) Al N N N 28 Al Al 28
97 Est. 1» (2 anos) N N N N 24 N Al 26
98 Inf. 2# (1 hljo, 
2 abortos) N N N N 26 Al 31
99 Inf. 1« (2 abortos) N Al Al N 38 Al Al 38






F^Q. F»T. CJ8. et Edad I.B.C. et Edad
101 Inf. 2« (2 hljoa, 
2 abortos) Al N N N 33 N N 35
102 Est. 1# (7 aRos) N N Al N 33 N N 40
103 Est, 1# (7 aRos) AI Al Al N 35 N Al 37
104 Inf, !■ (3 abortos) N N Al Al 25 N N 28
105 Inf. 1# (l aborto) Al N Al N 27 N Al 29
106 Inf. 2« (1 hljo,
4 sbor#oa)n ffenr. N Al Al N 38 Al 36
107 Est. 1# (6 aRos) Al Al N N 35 Al N 34
108 Est. 1# (3 aRos) N N N N 24 N N 26
109 Est. 1# (9 sRos) N N Al N 24 N N 33
110 Est. 1» (2 aRos) Al N N N 27 Al N 29
111 Est. !• (3 1/2 aRos) Al N Al N 28 N N 28
112 Inf. 2# (1 hljo, 
3 abortos) N Al Al N 22 N 21
113 Est. 1# (3 aRos) Al N Al N 21 N N 27
114 Est. 1# (4 anos) Al N N N 24 Al N —
lis Est. li (2 aRos) N N Al N 26 N N 28
116 Est. 1# (7 aRos) N N N N 31 M N 33
117 Inf. 2# Il hljo, 
1 aborto) N N Al N 32 N N 41
118 Est. li (4 aRos) N N N N 29 Al N 32
119 Est. li (7 aRos) Al N Al N 27 Al N 30
120 Est. li (2 aRos) Al N Al N 23 Al N 25
121 Est. li (3 aRos) N N N N 29 N N 39
122 Inf. li (1 aborto) N H N N 23 Al N 25
123 Est. li (.4 aRos) Al N N N 25 Al N 28
124 Est. li (5 anos) N N N N 32 Al N 29











126 Est. 1" (5 1/2 aRos) Al N Al N 30 N N 33
127 Est. 1« (7 aRos) N N Al N 30 N N 31
128 Est. I l  (4 aRos) Al N Al N 27 N N 28
129 Est. 1# [6 aRos) Al N N N 34 N N 39
130 Est. 1» (3 aRos) N N N N 26 N N 29
131 Est. 1# (2 sRos) N N N N 29 N N 27
132 Inf. 1# (3 abortos] Al N Al N 31 N N 33
133 Inf. 2" (1 hljo, 
1 aborto) N N N N 35 Al N 37
134 Est. 1« (2 aRos) Al N N N 25 N N 26
135 Est. 1» (ll aRos) N N Al N 33 — N 38
136 Est. 1# (12 aRos) Al N N N 29 Al Al 27
137 Est. 1> (3 aRos) Al N N N 27 N N 27
138 Est. 1« (5 aRos) N N N H 30 N N 35
139 Inf. 1» (l aborto) Al N N N 26 N N 26
140 Ihf, 1# (l aborto) N N Al N 34 Al N 39
141 Est. 1# (2 aRos) Al Al. Al N 37 — N 27
142 Est. !• (lO aRos) N N N N 33 N N 37
143 Est. 1# (2 aRos) Al N N N 25 N N 28
144 Est. 11 (2 aRos) N N N N 32 Al N 27
145 Est. 11 (3 aRos) N N N N 31 Al N 31
146 Inf. 21 (1 hljo, 
5 abortos] N N N N 33 N N 34
147 Est. 11 (6 anos) H N Al N 36 N N 48
146 Inf. 11 (2 abortos) Al N Al N 28 N N 29
149 Est. 1# (3 aRos) N N Al N 25 - N 26
ISO Est. 11 (3 anos) Al N N N 29 N Al 31





P.O. F.T. C.G. et. Edad I.B.C. et Edad
151 Est. 2» (l hljb„ 
6 sRos) Al N N N 29 N N 35
152 Inf. 2# (2 hlJos, 
2 abortos) N N Al N 31 N N 28
153 Est. 1* (4 aRos) Al N Al N 25 N N 31
154 Inf. 1« (2 abortos) Al N Al Al 24 N N 26
155 Est. 2# (1 hljo, 
10 aRos) N N Al N 33 Al N 35
156 Inf. 1# (l aborto) N N N N 19 H N 24
157 Est. 1» (3 1/2 aRos) - N N N 30 Al N 29
158 Est, !• (2 1/2 aRos) N N Al N 29 Al N 27
159 Est, 1# (3 1/2 aRos) N N N N 30 N N 35
160 Est. 1# (4 aRos) N N Al N 30 Al N 32
161 Est. 1" (7 sRos) N N N N 32 N N 29
162 Est. !■ (2 sRos) N H Al N 23 N N 26
163 Inf. 1* (2 abortos) N N N N 26 Al - Al 26
164 Inf. 1# (2 abortos) Al N Al N 35 N M 33
165 Est. 1# (5 aRos) Al ir N N 20 Al N 23
166 Est. 1* (5 anos) N N N N 29 N N 33
167 Est. 1® (s aRos) N N Al N 20 N N 33
168 Inf. 1« (l aborto) N N N N 24 N N 25
169 Inf. 1» (4 abortos) Al N Al N 22 N N 28
170 Est. !■ (2 aRos) Al N N N 28 — N 33
171 Est. !■ (4 aRos) N N N N 22 Al N 30
172 Inf. !• (2 abortos) N N Al N 24 N N 31
173 Est. 1# (2 sRos) N Al Al N 27 N N 27
174 Inf. 1» (l aborto) Al Al Al N 34 N N 33
175 Est. 1# (3 aRos) N N N N 26 N N 28
-TABLA X
Hembree Vhrones
Caso nO 0.P. F.O. F.T. C.G. BD.X Edad 1.8.C. Ot Edad
176 Inf, 1 (2 abortos) N N Al N 27 N N 29
177 Inf. 1 (2 abortos) N N Al N 32 — N 34
178 Est. 1 (s aRos) Al N Al N 27 Al Al 29
179 Est. 1 (3 anos) Al N Al N 36 — N 34
180 Est. 1 (2 anos) Al N Al N 27 N N 27
181 Est. 1 (3 aRos) Al H Al N 30 n N 36
182 Inf. 1 (3 abortos) Al N N N 26 N N 28
183 Est. 1 (10 aRos) N Al N N. 33 N N 29
184 Est. 1 (s aRos) Al N N N 31 N N 30
185 Inf. 2" (1 hijb, 
4 abortos) N N Al N 25 N N 25
186 Est. 1 (s anos) Al Al Al N 30 N Al 34
187 Est. 1 (3 anos) N N N N 28 Al N 36
188 Est. 1 (3 1/2 aRos) AI N Al N 25 N N 27
189 Est. 1 (2 1/2 aRos) Al N N N 24 N Al 26
190 Est. 1 (2 aRos) Al N Al N 23 N N 27
191 Est. 1 (7 anos) Al N N N 20 N N 32
192 Inf. 1 (3 ebortos) N N Al N 23 N N 28
193 Est. 1 (5 anos) N N N N 25 Al N 33
194 Est. 1 (6 anos) N — Al n 26 Al N 27
195 Est. 1 (3 anos) N N N N 28 N N 27
196 Est. 1 (5 anos) Al N N N 27 N N 31
197 Est. 1 (2 anos) N N N N 33 N N 33
198 Est. 1 (2 aRos) Al N N N 21 — N 24
199 Est. 1 (3 aRos) Al — Al N 21 N M 24
200 Inf. 19 (2 abortos) N — — Al N 21 N N 23
-III. RESULTADOS GENERALES -
4 87 —
TABLA XI
PARTICIPACION CONYUBAL EN LA ESTERILIDAO-INFEHTILIDAO
Cause Parejes %
Solo la henrtira 103 51,50
Solo el vardn 25 12,20
Anboa (mixte) 46 23,00






normales % % r.t.
Con peram, 
alterados %
lÜr.t, Total % r,t.
Esterll.
Estoril, “1j A3 80^393,92 21,501,00 96=1 10 )1 10& 64,426,71 48,005,00 13712 68,6
Infert, i®**^ ® 
Infort. 2®**^ ®
S'1 = 9,B05,88 2.501.50 1 ^ 20,808,05 15,606,00 3615 187,
TOTAL 51 100,00 149 100,00 200 100,0





CLASIFICAOAS DE ESTERILIDAD PHIMARIA, CON ALGUN PARAMETRO ALTE-






6 AL AL AL
9^ AL AL
13 AL AL



























WUJERES CLASIFICAOAS DE ESTERILIDAD PRIMARIA^ CON ALGUN PARAMETRO ALTERADO 
[continuecltfn).
Caso F.O. F. T. C.B. C.t. Parâmetros 
del conyuge
55 AL AL









85 AL AL AL
90 AL AL
92 AL AL
93 AL AU AL
96 AL AL
102 AL
103 AL AL AL AL







119 AL AU AL









WJJERES CLASIFICAOAS OE ESTERILIDAD PRIMARIA CON ALGUN PARAMETRO ALTERAOO 
(Continuaclôn).




































10 MUJEHES CLASIFICAOAS OE ESTERILIDAD SECUNDARIA CON ALGUN PARAMETRO ALTE 
RADO.
















31 MUJEHES CLASIFICAOAS DE INFERTILIDAD PRIMARIA DON ALGUN PARAMETRO ALTE- 
RADO.















99 AL AL AL
100 AL
104 AL AL

















12 MJJERE3 CLASIFICAOAS DE INFERTILIDAD SECUNDARIA CON ALGUN PARAMETRO ALTE 
RADO.
Caso n® F.O. F.T. C.G. C.t. Parémetros 
del conyuge
8 AL AL

























Infert. 2®*'^ ® loJ 7,75 5,00 5
TOTAL 129 100,00 71
% % r.t. Total ^ r
78,87 28,00 137 68
5,63 2,00 12 6
8,45 3,00 36 18




56 VARONES CON ALGUN PARAMETRO ALTERAOO PERTENECIENTES A PACIENTES DE ESTE 
RILIDAD PRIMARIA.




























92 AL AL AL
93 AL AL
94 AL
96 AL AL AL
se -
TABLA XXI
VARONES CON ALGUN PARAMETRO ALTERAOO PERTENECIENTES A PAREJAS CLASIFICAOAS 
OE ESTERILIDAD PRIMARIA (Continuacién).






























4 VARONES CON ALGUN PARAMETRO ALTERAOO PERTENECIENTES A PAREJAS CLASIFICA- 
DAS DE ESTERILIDAD SECUNDARIA.








6 VARONES CON ALGUN PARAMETRO ALTERAOO PERTENECIENTES A PAREJAS CLASIFICA- 
DA3 DE INFERTILIDAD PRIMARIA.
Caso n® I.B.C. C.t. Parémetros 
del conyuge
45 AL







5 VARONES CON ALGUN PARAMETRO ALTERAOO PERTENECIENTES A PAREJAS CLA3IFICA- 
DAS DE INFERTILIDAD SECUNDARIA.







—  '-f-'s —
ALTERACIONES EWC0NTRADA5 ,
a) Estado da la funcldn ovérlca t
Noaotros segun la Tabla XXV, vamos quo 96 casos presen-
ten une alterecidn on la funcitfn ovérlca, lo quo haco el 64,42 ÿj respect6
a 149 mujeres con parémetros alteredos y ol 48 ^ respecto a los 200 casos 
estudlados.
Oa los 96 casos con funcldn ovérlca alterada, esta so - 
did BSDCiada on 48 (la mltad) do olios, mlentras quo en le otra mltad fue
le causa dnlce do esterllldad.
Como vamos on ol cuadro slgulonte, la alteracidn més eg 
mdn, en la funcldn ovérlca so debld a Insuflclonola progestaclonal, sogui 
de de ciclo anovulatorlo (48 y 45 casos respoctivamonte).
Eatado do la F.O. Casos ^ r.t.
^Insuflclencla progeataclonel 48 24,00 %
Casos Clclo anovulador 45 22,50 %
alterados 96 Clclo blféslco hlpoestrogénlco 2 1,00 %
^Clclv blféslco de onda baja 1 0,50 ^
Normal 100 50,00 i>
Sin datos 4 2,00 %
TOTAL 200
Segdn lo Tabla XXVI, vemos quo do los 96 casos que pre- 
sentan alteracidn on la funcldn ovérlca, 69 corrospondon a Esterllldad Prl 
merle, 5 a Esterllldad Secundaria, 18 a Infortillded Prlmarla y 4 a Infer 
tllldad Secundaria.
—  Ô3 —
TABLA XXV














l) C.Femenlnas 149 muj. 74,50
a) Al.ovér. 96 64,42 48,00 48 48
b) Al.tubr. 26 17,44 13,00 6 20
c) Al.curv,
glucem. 87 58,38 43,50 34 53
d) Al,carlo. 5 3,35 2,50 1 4
Total alteraci 214 89 125
2) C.Masculines 71 ver. 35,50
a) IBC < 1 53 74,64 26,50 44 9
b) Al,carlo. 27 38,02 13,50 18 9
Total altérée. 60 62 18












DI3TBI8UCI0N GENERAL DE LOS PARAKETROS ALTERADOS EN 200 PAREJAS
Varones














45 16 Esterllldad 1* 69 19 51 2
3 2 Esterllldad 2i 5 — 6 -
4 3 Infertllldad 1# 18 3 21 3
1 4 Infertllidad 2# 4 4 9 -
53 27 TOTAL 96 26 87 5
- ss -
b) Estado de la funcldn tubérlca.
(Tabla XXV) duostro satudlo, prasantaron Insuflacionea negatives ■ 
26 casos, lo cual respecto a 149 mujn*es, que eran las que poselan elgdn 
o algunoa parémetros alterados, hacla un 17,44 % y respecto al total de - 
caeoa anallzados, suponfa un 13 %. De los 26 casos con alteracidn tubéri- 
ca, este se presentd asoclada en 20 casos y como oausa dnlca ds ssterlll- 
dad an 6 casos, y corrsspondleron 19 a ssterllldad prlmarla, 3 a Infertlll 
dad prlmarla y 4 a Infsrtllldad secundaria (Tabla XXVI),
c) Estado da la curve de glucemla.
Memos encontrado 87 casos con la curve de glucemla alte 
rada, lo cual respecto a 149 (que eran las mujeres que poselan algun tlpo 
de alteracidn) suponfa un 56,38 % y respecto del total de casos anallzados 
ara el 43,50 % (Tabla <XX#\^. De los 67 casos con curve de glucemla altera 
de, esta se presentd como causa dnlca de esterllldad en 34 casos y como - 
causa asoclada en 53;; oorrespondlendo a esterllldad prlmarla 51 casos, a 
esterllldad secundaria 6 casos, a Infertllldad prlmarla 21 y a Infertlll­
dad secundaria 9 casos (Tabla XXVI ).
d) Estudlo cromosdmlco i Carlotloo.
(T bl XXIX) ndmero de muJeres con alteracidn en su carlotlpo, fue
de 5, lo que hace un 3,35 % respecto a les 149 Membres (con elgdn paréme- 
tro elteredo), y suponfa un 2,50 ^ respecto del total de casos estudlados. 
(Tabla XXV). En uno ds los casos, la alteracidn en el carlotlpo se presen­
td como causa dnlca de esterllldad, mlentrès que en los otros 4, lo hlzo 
asoclada a otras alteraclones; oorrespondlendo 2 casos a esterllldad prl- 
maria y 3 a Infertllldad prlmarla (Tabla XXVI).
SÔ -
Respecto a los varones, dlremos que presonteron carlotlpo 
(Tabla XXIX )
anormal 27 casos, slendo uir 36,02 respecto a los 71 varones (Tabla XXV) 
(que presentaron algun parémetro alterado) y un 13,50 % respecto a los —  
200 casos. En 15 de ellos la alteracidn en el carlotlpo fue el dnlco paré 
métro que se observd como causa de la esterllldad (Tabla XXVU) ^  mlentras 
que en 9, se asocld a otras alteraclones y en très no pudlmos constater su
I.B.C. Correspondleron 18 casos a esterllldad prlmarla, 2 a esterllldad -
secundaria, 3 a Infertllldad prlmarla y 4 a Infertllldad secundaria (Ta­
bla XXVI).
e) Medlda del Indice BC.
Nosotros hemos encontrado 53 casos con un Indice 60 —  
por debajo de 1, lo que hace un 74,64 % respecto a los 71 varones (con al 
gun tlpo de alteracidn), y ol 26,50 % respecto al total de casos (Tabla 
XXV). De los 53 varones, 44 tenfan el IBC alterado como causa dnlca de 
esterllldad, mlentras que en 9 de ellos se presentaba asoclado a altera—  
clones en el carlotlpo. Las alteraclones an el IBC correspondleron 45 a - 
esterllldad prlmarla, 3 a esterllldad secundaria, 4 a Infertllldad prlma- 
ria y 1 a Infertllldad secundaria (Tabla XXVI).
Segun este Indice, hemos comprobado que en 11 su 180 -
era de 0, en 42 varones el valor del IBC era Inferior el, on 33 varones
se halleba comprendldo entre 1—2 y en 96 sobrepasaba al valor de 2. En 18 
casos no dispusimos de datos sobre este Indice (Tabla XXVIIQ. Esto suponfa t 
•>' 21 % de varones subftfrtiles.
- 5,50 io de varones con esterllldad absolute
- 16,50 ÿ, de varones con fertllldad médiane \ ,
l 64,50 % fértlles
- 46 % de varones con fertllldad alta J
- B? -
TABLA XXVII
CARIOTIPO ANORMAL COMO CAUSA UNICA EN 200 VARONES






Eaterilldad 1# 9 XY q + 73,33 5,50
Esterllldad 2« 1
Infertllldad 1# 1
Esterllldad 1® 2 46 XY q- 13,33 1,00
Esterllldad 1# 1 46" XY + Extramlcrocro, 6,66 0,50










alterado % ^ r.t,
< 1 42 21,00 35 21,47 17,5 7 25,92 3,50
0 11 5,50 9 5,20 4,50 2 7,40 1,00
1-2 33 16,50 28 16,18 14 5 18,51 2,50
> 2 96 40,00 86 49,71 43 10 37,03 5,00
lin datas 18 9,00 15 8,67 7,50 3 11,11 1,50
OTAL 200 100,00 173 100,00 27 100,00
TABLA XXIX
TIPOS DE ALTERACIDN ENCOMTRAOOS EN EL CARIOTIPO DE 200 PAREJAS
et AL en MembresCaso n« et AIL en Varones
3 46 XY q*"
15 46 XY
21 45 XY TO/O (13,14)
22 46 XY q^
26 46 XY q^
28 E.l®
47 46 XY q^
64 46 XY q+
65 46 XY q*
88 47 XXY (extra del grupo Cji
89 46 XY Gs+
90 E,l«
91 46 XY q^
92 46 XY q'*'
93 46 XY — Extramlcrocromosoma
94 46 XV q^
95 I.l"
96 46 XY q+-
97 46 XY q^
98 46 XY fregllidad en C (q)
99 46 XY q+
103 46 XY q+
104 I.l"
105 46 XY q +
106 46 XY q*'
136 46 XY q-P
150 46 XY q-
163 46 XY q-
164 1.1#
178 46 XY 9 q
186 46 XY q^
189 46 XY q-
TOTAL 27
^  XX 12 Cl
47 XXX
45 XX TD/D (13,15)
45 XX TO/0 (13,14)
45 XX fregllidad en
- IV. ICONOGRAFIA -
ai -
FOTOGRAFIAS,I- ClaseS da carlotlpos alterados.
Caso n® 3 46 XY
" 21 45 XY TO/D (13,14)
" 20 46 XX con fragilidad an C ((%)
" 88 47 XXY
" 89 46 XY GS*
" 90 47 XXX
" 93 46 XY + Extramlcrocromosoma
" 93. 45 XX TO/D (16,15)
98 46 XY con fragilidad on C (q.)
" 163 46 XY
178 46 XY 9 ^
{' I. '


























Coso ns 90 : 47 XXX
Fig. 6.
Caso n9 93 î 46 XY 4- Extramicrocromosoma
^ 08 -
*1














m P < 5
Flg. 8.
À ;
Caso ns 98 : 46 XY con fragilldad en C (q)
/4^ %#_ iî• *” ##= # ^#" 1
X - # 14= 1
Fig, 9.
Grso nG 163 ; 46 XY q
/Fig. 10.
Ceso n9 170 ; 46 XY 9 q h
3 *
1 1 1 ' 
t i




- COMENTAHIOS Y DISCUSION - 
Sobre las alteraclones cromosdmt 
Cas.
7 4
TV. COWENTWIOS Y DISGU3I0N
Las Investlgaclonss qua estudian el frecaso an la raproduc 
cidn (esterillded a infertilidad); an ralacldn con las anomalies cromosdmi
cesg son ttastanta rmmaroses, por eso sa hece dificll, slno Imposlbla una
rsvlsldn compléta y slntesls adacuada, terea qua vd mds elld de nuastras 
poslbllideded.
Aqul nos llmltaramos a axponar estudlos acerca da :
I. Las alteraclones cromosdmlces an cultives da abortos*
Ha. Las altareclonas cromosdmlces an la poblecldn; genera
lldades.
Hfr.. Relacldn< mtra esterillded, abortos y alteraclones dal 
carlotlpo an parejas.
He, Relacldn antra Infertilidad y alteraclones dal carlo­
tlpo an varonas*
III, Conse-Jo gendtlco»
ALTERAGION CROMOSOMICA EN CULTIV09 0£ A80RT0S.
Ya an 1966» con ocasldn do la Confarencla da Glnabra (.43), 
se reflrlaron las anomalies an huavos abortIvos, resaltando la Incldancla 
da trisomies (41 %), sobre todo dal par 16$ monosomlaa (21 %) y trlplol^— 
dies (17 (Table XXX ), Aslmlsmo, sa aflrmd qua alredador da un 30 % 
da los abortos, posalen anomalies cromosdmlces.
Boud y Lazar (44) an un estudlo cromosdmico reallzado da - 
1965 a 1972 an 1500 abortos precocas, encuontran tambidn, una mayor incl-
dencla da trisomies )S3,7 %), junto con trlploldlas (l9,9 %) y monosomies
(15 %) (Table XXXI). Estos eutoras encontraron ademds, qua an 786 mu jar as 
qua heblan ten!do on embarazo seguldo da un eborto con anomalie cromosdml
-  7'
TABLA XXX
ANOMALIAS CR0M030HIGAS EN HUEVDS ABORTIWOS
Ceriotlpo NO casas






E per 16 21
F 1
G 19
Total de trisomies 63 (41
Monosomie 32 (21 i )
Triploldia 26 (17 %)
T etreploldle 8 (5 9^)
Mosaic!smo 12 (8 %)
Transloceclones 3 (2 %)
Otros 9 (5 i )
- 7Ô -
TABLA XXXI 
CARIOTIPOS ANORMALES EN 1500 ABORTOS
nO ÿ,
Monosomies 45 X 140 15,3












oa, el riesgo de recurrencla de aborto verlaba de 7 % a 40 % en funcidn de 
lOR antecedentes obstêtricos de la perejm (Tabla X XXID «
Tamblén comprobaron experlmantalinente en el leboratorio, - 
el enlenteclmiento del rltmo de la rnultlpllcacldn de las células con ano- 
nnalfas cromosdmlces,
Teneimia que hacer notar, que la frecuencia relative de los 
diferentes tlpos de enomalfae cromosâtnlcas en aborto s espontaneos : es re- 
gularmente similar en estudios hechos en diferentes regiones como lo do—  
muestran los resultados da 4 series de observaciones realizadas por Carr 
en Canada (l967) (45), Kajil on Suiza (1973) (46), Torkolsen en Dinamarca 
(1974) (4 7) y Boue en Francia (1975) (48), en las que se observaron alrede 
dor del 15 de monosomie X, que junto con trisomies, sobre todo E (par - 
16j y triploldias, fueron los hallazgos m^s frecuentes {Fljjkera 12 ).
Hamerton (49), coïncide en sus resultados con Id s  eutores 
anteriores (TablaXXXllQ y concibe el aborto espontaneo como un mecanismo 
selectivo para la ellmlnacldn entre 60 % y 100 ^ de los fetos anormales - 
cromosomicemente. De este modo, la alte incidencia de anomalies cromosdmi 
cas en fetos abortados espontaneamente y en algunes familles en las nue - 
bon tenido lugor abortos repetidos, pugiere que les aberraciones cromord- 
mlces son significativmmente referidas en el fallo reproductivo.
Investigadores como Carr (50, 51, 52 , 53), Dhadiel (54), - 
Arakoki (l970) (55) y otros corroboren lo expuesto anteriormenfce, si bien 
los porcentajes de anomalies cromosdmices encontrados en abortos esponta­
neos vorlan liqeramente, siendo los siguientes : 42 ^ de trisomies, 24 
de monosomies y 20 % de pollploldias.
Le edad de la madré, segun los estudios mencionados es un
— Tff' —
TABLA XXXII
PR0MO9TIG0 DE UN ABORTO CON ANOMALIA CflOMOSOMICA 
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Fig,l2.- Frecuencia relative de los diferentes tipos de enomellas cromoso 
micas en los abortos espontaneos, Comparacidn de cuatro estudios.
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TABLA XXXIII




















Nümero 1291 322 64 154 53 16 16-19
Proporcion
total 0,25 0,05 0,119 0,041 0,012 0,027
Proporcldn
anormal 1,00 0,199 0,478 0,165 0,050 0,109
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factor influyente, existiendo une verdaderm corrolacldn antra la ednd ma­
terna y las eltoraclones cromosdmlces an los abortos y siendo estas mds - 
frecuentes en los extremos de dicha edad (Fig. 13).
Carr indice edemds un aumento de productos abortados con — 
trlploidia en mujeres que ban suspendido on fecha r e d ente el uso do anti 
concept!V O S  orales (56),
Otros eutores como Pergament (57), Jacobson (58), Ramos (59) 
(Table XXXIV ), Takohara y cols. (SO), Kejii y cols. (61) (Table XXXV), 
en estudios realizados sobre anomalies cromosdmicas en cultivas de abor—  
tos presentan correlacidn con los trabejos citedos enteriormente en cuan- 
to al tlpo de anomalfas encontredes.
El que un carlotipo no belanceado see cause de abortos os- 
pontaneos, ha sido demostrado como hemos kristo, en numerosos estudios ci- 
togenêticos de material procedente de abortos, entre los que no podemos - 
olvldar los realizados por Carr (1963) (62), Boud y Boud (1967) (63), - —  
Boud y cols. (1976) (64), Hassold y cols. (l978) (65), Geisler y cols. —
(1978) (66), Kajii y Ferrier (1978) (67), Kotza y Retief (1978) (68), Has
sold y t'atsuyama (1979) (69), En todos estos estudios las anomalies cro—  
mosdmicas prédominantes fueron cambios numdricos, es decir, trisomies - - 
que tuvieron lugar de "novo". El riesgo de recurrencla en estas families
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e o A D  M A T E R  VA (AS o s )
Fig,13,- Frecuencia de anomalfas cromosdmlces en productoa abortados en 
relacidn con la edad materna. En la parte superior de las co—  
lumnas se muestre el ndmoro de piezes de céda clase.
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TABLA XXXIV




Antecedentes Tipo de Tejido Garlotlpo
1 Embridn 46 XX
2 38
1 parto nor. 
i aborto
Placenta y restes 
abort!vos 46 XX
3 37
3 partes nor. 
1 aborto Restes abortlvos 46 XX
4 I aborto Restos abortlvos 46 XX
5 43 12 1 aborto Placenta 46 XX/92 XX
6 29 8 1 aborto Placenta 46 XY
7 41 12 2 abortos Restos abortlvos 45 XO
8 23 13 Prlmigesta Restas abortlvos 46 XY
9 31 14 3 abortos Restos abortlvos 46 XY
10 Restos abortlvos 46 XX
11 34 10 Prlmigesta Embridn 47 XXD
12 23 13
1 parto nor. 
3 abortos Restes abortlvos 46 XX
13 27 13 1 aborto Restos abortlvos 46 XX
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TABLA XXXV
ANOMALIAS CROMOSOMICAS EN ABORTOS Y EDAD MATERNA
























23 13 trisomies 
7 trlploidias 
2 trasloc.D/D 
1 XX t f
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Un. ALTERACION CRDMC30MICA EN LA POBLACION : GENERALIDADE5.
La incidencia total de anomalies cromosdmlces en la poble- 
cidn general, segun estadisticas reelentes (Nlelsen y Glllesen, 1975) (71), 
76 por 1000 dlstrlbuldas entre un 3,87 por 1000 de anormalidades que afee 
tan a los autosomas y un 2,16 por 1000 do las que afectan a los gonosomes 
(72). En las tablas siguientes, se resumen las cromosomopatlas més fre- - 
cuentes que se han encontredo en embos grupos (Tablas XXXVI y XXXVII) :
TABLA XXXVI
Incidencia de anormalidades cromosdmlcas autosdmlcas 
Carlotipo Total Incidencia por 1000
±13 (D) 3 0,05
+ 18 (E) 8 0,.1S
+ 21 (G) 63 1,15
+ P/ar 12 0,22
+ P.'ar moselcos 5 0,09
Delecclones 5 0,09
Inverslones 7 0,13










Incidencia de anormalIdades cromondmicos sexuales
Carlotipo Total Incidencia por 1000
47 XYY 28 0,81
47 XYY, moselcos 7 0,20
47 XXY 33 0,96
47 XXY, moselcos 6 0,17
<f46 XX 2 0,06
Ç 45 X / 46 XY 1 0,03
46 X Inv. (y ) 9 0,26
45 X 2 0,10
45 X moselcos 6 0,29
47 XXX 20 0,98
47 XXX, moselcos 4 0,20










Ilb. RELACIOW ENTRE ESTERILIDAD. ABORTOS Y ALTERACI0NE3 DEL CAHIPTIPO --
EN PAREJA5.
Court Brown (7 3) calcula qua uno da cada 1000 Indlvlduos - 
presents una reordenecldn cromoedmica da DMA fuera da lo normal, pero qua 
dsto no reprabanta un dasaqullibrlo genético (no hay mds o menos DNA), - 
por lo que se les llama portadores de una cromosomopatfa balancaade, el - 
ejemplo mds tfpico es el da una traslocacldn total. Estos aujetos al pro- 
duclr sus gametos, daran lugar a dos tipos da families dlfarentes, una —  
normal y otra con excaso da material gendtico. Por eso, an al 50 ^ de los 
nlRos con trisomies (mongolismo )por ejemplo)', tianon un padre portador da 
une cromosomopatis balancaade.
Los sujetos portadores balanceados deben sospscharse y es- 
tudierse, siempre qua hays habido aborto habitual, muerta fetal habitual 
o fetos malformados. Las anomalfas qua mds frecuentemente se encuentran - 
son las TRASLOC/CIONES TOTALES, como enteriormente seRelabamos, la slguen 
las TRAWL0CACI0NE3 PARCIALE0 y las TRIS0MIA3, especlalmente de los cromo- 
somas sexueles.
Independlentementa da esta gran patologfa morfoldgica, en 
ocesiones encontremos otra patologfa manor qua no siempre puede acepterse 
como factor etioldglco, pero qua an muchas ocaslones as un hallezgo ten - 
slgniflcetlvo qua puada aceptarsa como tal. Nos estamos reflrlendo e las 
RUPTURAS cromosomlcas, las cuales pueden dar lugar, a t
a) DELECCIONES, qua consists en la pdrdlda do una parte - 
de un cromosoma, al romperse este en un punto de su extonsldn y perderso 
la porcldn rota (porqua una particule de cromosome sln centrdmero para —  
gularla en la divlsldn celular, quede fuera del nuevo niîcleo en formacidn 
y se désintégra en el cltoplasma). En otras ocaslones, la parte que se -
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rompe puede quedsr edherlde a otro cromosoma y entonces se dice que lo —  
oourrldo es una TAASLOCACION.
b) La asDclacldn de cromosomas especlalmente acrocéntricoa 
que puede der lugar a la fusldn de dos de ellos, orlglnendo una TRASLOCA- 
CION R0BERT5DNIANA, que hemos descrito entre las balanceedes.
c) La exlstencla de SATELITES promlnentes o dobles, que su 
gieren un excaso de ONA,
d) La exlstencla de un CROMOSOMA EXCESIVAMENTE GRANDE 0 —  
PEQUENO que Igualmenta suglere un excaso o defecto de material genético.- 
(74).
No podemos dejar de menclonar una alteraclén de la estruc- 
tura cromosomlca, como es la INVERSION, la cual se produce cuando tlene - 
lugar simultaneamente, dos rotures en el mlsmo cromosoma y el segmente 11 
bre glra 180® antes do rainsertorse y separarse. El Indlvlduo que es por­
tador de una Inverslén es normal pero exista el pellgro de que los game—  
tos producldos por il o elle, sean anormales, debldo al crossing-over en 
el asa Invertlda formada durante la melosls. De elle, puede résulter toda 
une vmriedad de predlsposlclones cromosémicas. Los productos anormales de 
la concepclén pueden eborter pronto durante el embarazo o bien pueden lie 
gar a térmlno.
A contlnuaclén refie jamos en le Tabla X L  , el porcenta je 
de errores cromosémicos encontrados en abortadoras habituales, segun los 
estudios realizados por diferentes eutores (75).
Como vemos en la tabla, la clfra que més se asemeja a la - 
que nosotros hemos obtenido en este trabajo (5,86 ÿi) es la dada por Bote-
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lia e Izqulerdo en 1974 y que es de un 5,5 % (Tabla X L  ),
En nuBstro estudlo hemos encontredo 51 mujeres Infertiles, 
(correspondlendo 36 a infertllldad prlmarla y 15 a Infertllldad seconda—  
rla), presentando très de elles un carlotipo alterado, es declr, el 5,68 
% (Tabla XXXIX ).
Ya Lucas en 1969 (76), deduce mediante anéllsls autorradlo 
gréflco la presencla de una traslocacldn O/O (l5q 15q) en una mujer de - 
37 anos con 13 abortos consecutlvoe en el curso de 13 artos.
Hëmerton (77) ha observado tamblén traslocaclones Dq/Dq (to 
bre todo Implicando los cromosomas 13, 14) an abortos habituales y lo mis 
mo Bollero y cols. (1977) (78),,los cuales refieren una traslocacldn ho—  
mdloga D/D (13, 13).
Asf la presencla de très o més abortos en una mujer en la 
que se ha Investlgado la poalble exlstencla de otras causas de aborto ré­
cidivante, le suglere a Siggers (79) la sospecha de que la persona puede 
ser portadora de une traslocacldn equlllbrada.
Otros autores como Sinet (1973) (80), De La Chapelle (1973) 
(81), Stenchever (1977) (82), Byrd (1977) (83), Turleau (1979) (84), sten 
gel-Rutkowskl (1979) (BS), Hteu y cols. (1979) (86) y Subrt (l980) (87), - 
han encontrado traslocaclones reciprocas en estudios cltogenéticos reall- 
zedos en parejns con fracaso reproductive, con porcentajes que van desde 
el 2 % haste el 17,8 %.
(36)
Sln embargo, Kiorsaer y Mlkelsaar (1973) en parejes con —  
abortos récurrentes espontaneos, solo observaron peoueRas anomalies, mien 
tras que Ward y cols. (l9B0) (88), no encontraron portadores de trasloca-
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TABLA XXXVIII
ALTERAGIONES DEL CARIOTIPO EN MUJERES. TIPO DE ALTERACION






Cesos % % r.t. Observaciones
a) Est. 1#
b) InF. 19
4e XX con fra- 
gllldad en C(q)
2 40,00 1,00 a) Reste de los - 
parémetros nor 
males
bj Curve de gluce 
nda y F.O. al.
Est. 19 47 XXX 1 20,00 0,50 Foncldn ovérlca 
elterade







e)i Sln datos de la 
F.ovérlca y tu- 
bérlca












3 — >2 trans. 
^ 1  fragll.
2 —»1 trlsom. 
^  1 fragll.











INCIDENCIA DE ERRORES CROWOSOMICOS EN ABORTADORAS HABITUALES





Rowley y cols. 1963 20 1 3,3
Wlngete 1965 22 5 22,7
McKey y cols. 1967 40 2 5,0
Shew 1967 60 1 1,6
81shun y cols. 1968 27 3 11,1
Pergament 1968 82 6 7,3
Stenchever 1968 46 1 1,3
Kedotani y cols. 1969 142 8 5,6
Wilson y cols. 1971 100 10 10,0
Stenchever y cols. 1971 62 3 4,8
Khudr 1974 14 4 28,5
Izqulerdo y Botella 1974 18 1 5,5
total DE CASOS 1963-1974 643 45 6,9
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clones reciprocas en los estudios realizados.
Nosotros hemos hallado dos muJeres con traslocaclones D/O 
(45 XX T d/d), les cuales tenfan antecedentes de dos y très abortos ree—  
pectivamente, (infertllldad prlmarla), lo cual supone un 1 ^ respecte al 
total de casos estudlados (Tabla XXKVIH) y es algo inferior a los porcenta 
jes referidos enteriormente por otros Investigadores.
Otro de nuestros hallazgos fue una trlplo hembra i 47 XXX 
(esterilldad prlmarla), lo cual représenté un 0,50 % (Table XXXVllI).
Mameli y cols. (1978) (89) reallzaron estudios cromoséml—  
COS en une pareja con historié de abortos récurrentes en una mujer (;5 - - 
abortos), encontrando una traslocacldn Robertsonlana en el marido eue pre 
senté 45 XY rob (22,2Z)j. De ello se dedujo que los fetos de portadores 
de une traslocacldn robertsonlana 22,22 abortan espontaneamente a causa 
del severe afecto que ejerce sobre el clgoto la Inevitable monosomie o - 
trisomie.
Eh este orden de cosas, Maeda y Ohno (1976) (90), tuvieron 
la : oportunldad de cultiver tejido embrlonarlo procédante de un aborto de 
un portedor de una traslocacldn 22,22, encontrando que el carlotipo del - 
feto fue trlsdmlco para 22q y suglrloron que este tipo de trisomie no era 
compatible con le vida.
Sln embargo, hay eutores que oplnen lo contrario como Pé—  
rez Castillo y cols. (1975) (91), los cuales han refer!do abondantes tri­
somies 22 en reelen nacldos y ésto ensena que elgunos embriones con triso 
mie 22, llegan a térmlno y pueden sobrevlvlr por uHn tlempo consldereble. 
loan y cols. (1978) (92), Investlgaron 100 parejas cuyas mujeres habfen - 
tenido méltlples abortos espontaneos, encontrando très mujeres con mosal-
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CO 45 XO / 46 XX y seRalaron el hecho de que estes mujeres corrlen un ries 
go aumentado de ariSortos o de tener hiJos con sfndrome de Turner.
Shabtal y cols, (i960) (93) refieren cuatro famlllas donde 
fue segregado un cromosoma 16 con zonas fréglles y en las cuales se presen 
taron problèmes como Infertllldad, abortos, melformaclones y aneuploldla. 
Se considéra la hlpdtesis de que este sltlo ffëgll es una zona de modlfl- 
cecldn viral (o Integrocldn).
Eh nuestro estudlo encontremos dès mujeres (una con esterl 
llded prlmarla y otra con infertllldad prlmarla ; dos abortos), que presen 
taron fragllldad cromdsdmlca en los brazos largos (q) de los cromosomas - 
correspondlentes el grupo C, lo cual supuso une Incidencia del 1 'ji (Table
xxxviu).
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II c. RELACION ENTRE INFERTILIDAD Y ALTERACIONES CÆL CARIOTIPO EN VARONES
Se ha creldo generalmente que en le mayorfa de las parejes
infêrtiles, el defecto resldla en la esfera génital femenina. Se puede —  
ahora confirmer sln embargo, que en el 50 X de estas parejes el hombre es 
igualmente responsable de Infertllldad (94). Los problèmes relaclonados - 
con la fertlllded y por lo tanto tamblén con la esterilldad masculine han 
aumentado tanto en megnltud, que en medlclna moderne ellos ocupan un pro­
grams Independlente Implicando la especlflca coleborecldn de urdlogos, en 
docrlndlogos, Inmunopatdlogos y tamblén genetlstas ya que es probable que 
las aberraciones cromosémlcas Interfieren adversamente con la gametogéne- 
sls masculine y pueden asf reduclr slgnlflcatlvamento el ndmero de esper- 
matozoldes haploïdes balanceados dtlles en el eyaculado séminal.
Consecuentemente la concepcldn puede ser dlflcll o Imposl-
ble de logrsr,. o el concepto puede ser genet1cernante no balenceado con el
resultedo de pérdlda fetal o de una proie déficiente congenltomente.
Diverses trenslocaciones reciprocas, asf como cromosomes - 
sexuales alterados estructuralmente, aberraciones numérlcas en los cromo- 
somas sexuales y cromosomas marcadores supernumerarlos, han sldo descu— - 
blertos en diferentes series de varones Infârtlles Investlgadns por Mere­
dith y cols. (95), Chandley (1970) (96), Philip y cols. (1970) (97), Hül- 
ten y cols. (1970) (98) y Dutrlllaux y cols, (l97l) (99).
Entre varones afectados de Infertllldad, la Incidencia de 
trenslocaciones D/O es slgnlflcatlvamente més alta que el 1 î 1000-2000 - 
(0,1 ÿi), estima do en le poblaclén general adulte por Court Brow (lOO)j y 
autores como Palmer (lOl) aflrmen que los varones portadores de transie—  
caclones 13,14 correii an riesgo muy alto de Infertllldad debldo a anoms—  
lias cualltatlvas y/o cuantltatlvas en el semen.
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Nosotros sln embargo, no hemos observado dlcha relecldn en 
el estudlo reallzado pues el hallezgo de un varon portador de une translo 
CBClén 13,14 no fue ecompanado por alteraclones en la medlda de su IBC,. - 
el cual fue superior a 2, y por tanto normal (Tabla XLl)
Otros autores como HUltan y Lindsteln (1970) (l02), Kjess- 
1er (1966) (103), De Kretser y cols. (l972) (l04), Wilson (l97l) (lOS), - 
Freccero y cols. (1973) (l06), Mlclc y cols, (i960) (l07), temblén corro- 
boran con sus estudios la presencla de trenslocaciones O/O (especlalmente 
13,14) en varones afectados de Infertllldad, dando porcentajes que van —  
desde ,1,48 a 4,34 %.
Sln embargo, Mac Ilreo y cols. (100), no encontraron nlngu 
na translocacldn en estudios cromosémicos en células testlcularos de 50 - 
varones subfértllos.
Kjessler en una serie de informes (l09, 110, 111, 112), —  
describe varias aberraciones cromosémicas sexuales, asf como reordenaclo- 
nes estructurales autosémlcas y cromosomas marcadores supernumerarlos, en 
alrededor del 6 % de 1363 varones de matrimonies estérlles, descubrlendo 
que el 6,6 7= tenfan una anomalfa cromosémlca grande (90 paclentes), el —  
0,7 % (g paclentes) tuvieron une pecullaridad cromosémlca y el 92,7 ÿ, - - 
(l264 paclentes) presentaron un carlotipo eparentemente normal i 46 XY —  
(Tabla XLII)
En nuestro estudlo los porcentajes de cariotlpos alterados 
en varones representaron el 13,50 ÿi, mlontras que los normales dleron una 
clfra del 86,50 % (Tabla XLIII).
Kjessler encontré que de los 90 paclentes que exhlbleron 
(n=70)
cromosomas anormales, el 77,6 % poseîan anomalies de los cromosomas sexue
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TABLA XLI
ALTERACION DE CARIOTIPO EN VARONES. TIPO DE ALTERACION DISTRIBUIDO SEGUN 
LA MEtnOA DEL IBC.
Gariotipos al. I.B’.C..
en varones Sln datos <1 0 1-2 >2 Total % r.t.
46 XY 5s- 1 4 7 17 62,96 8,50
46 XY q" 1 1 2 14,81 2,00
46 XY 1 3,70 0,50
46 XY + Extrami 
crocromosoma 1 1 3,70 0,50
46 XY con rotu 
ras en C (q.) 1 I 3,70 0,50
46 XY 9 q 1 1 3,70 0,50
45 XY TD/D 
(13.14) 1 1 3,70 0,50
47 XXY 1 1 3,70 0,50
TOTAL 3 7 2 4 11 27 100,00
9é
TABLA XLII
CONGENTHACION DE ESPERMA Y CONSTITUCION CROMOSOMICA EN 1363 VARONES PERTE- 
NECIENTES A PAREJAS ESTERILES.
Promodio de la 
(c) de esperma 
en mil por mil
N® de paclen—  
tes de céda —  
















0 222 174 48 21,6 53,9 -
-I 105 91 13 12,4 14,4 1
1-10 229 217 9 3,9 10,0 3
11-20 215 208 6 2.8 6,7 1
21-40 270 262 6 2,2 6,7 2
41 322 312 8 2,5 8,9 2
TOTAL 1363 1264 90 6,6 100 9
TABLA XLIII






200 masculinos 173 86,50 27 13,50
200 femaninbs 195 97,50 S 2,50
TOTAL (400) 368 92,00 32 8,00
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les (T ab le  X L .IV  ), destacando un 2,53 % (refer!do a 1363 varones) de 
sfndrome de Klinefelter ; 47 XXY,
Comparando estos resultados con los de nuestro ostudio de 
200 varones de metrimonios estérlles, hemos encontredo un porcentaJe con 
carlotipo 47 XXY, algo menor (0,50 ^) que el referido por Kjessler. (Tabla
X L I) .
Las aberraciones numéricas de los cromosomas sexuales son 
el tlpo més comdn de irregularidades que parezca conduclr a subfertilided 
o esterilldad severe (Tabla XLtV ). Sln embargo, no todas les aberra- 
ciones numéricas parecen afectar la espermatogênesis. La presencla de un 
cromosoma X extra indice inveriablemente una més serie inhlbicién de le - 
gametogénesis, aunque ocasionalmente pueden ser encontrados espermatozoos 
senclllos en los tubos seminfferos o aun en el eyaculado.
Tamblén dentro de los 90 paclentes con cariotlpos aberran­
tes, Kjessler encontré el 17,8 % (n = 16) con diverses irregularidades ey 
tosémicas, entre las que oabe destecar un 0,95 ^ de trenslocaciones (res­
pecte a los 1363 varones), donde el mayor némero correspondié a les trans 
locaciones O/O (0,73 %) (Tabla X L V  ), lo cual dé porcentajes algo infe- 
riores a los expressdos enteriormente por otros autores.
Nosotros hemos encontrado solemente un caso de un verén pt^ 
tador de trenslocaciones D/O (13,14) afectado de infertilided, lo que supo 
ne un 0,50 % respecto a los 200 casos revisados (Tabla XL.Î ), y se acer 
ca bastante s. la clfra dada por Kjessler.
Finalmente, Kjessler dentro de los 90 paclentes con anoma- 
Ifas cromosémicas, refirié cuatro paclentes (4,4 %) con cromosomas marca— 
dores supernumerarlos de orlnen y significacién desconoclde (Tabla X L V I ) ,
- 101 -
TABLA XLIV
ABERRACIONES CROMOSOMICAS SEXUALES Y CALCULO DE ESPERMA EN 70 VARONES SIM 
HIJ03
Tipo de eberracidn 
cromosémica sexuel
Distribucién de los paclentes 
tes dentro de las diferentes 
culedos (en mill por ml«).
con cariotlpos aberran 
clases de espermas cal-
0 -1 1-10 11-20 21-40 41 Total
XXY 31 3 - - - - 34
XY/XXY 12 7 1 - - - 20
XO/XX/XXY 1 - - - - 2 3
XO/XY/XYY - - - - - 1 1
XO/XY I 1 1 - 3 4 10
XO/XX/7XX/7XXX 1 - - - - - 1
XYY - - - 1 - - 1
TOTAL 46 11 2 1 3 7 70
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tabla xlv
A0ERRACIONES ANTOSOMICAS Y CALCULO DE ESPERMA EN 16 VAHONES SIN HIJ03.
Carlotipo Dlstrlbucldn de los paclentes can carlotipos eberran 
tes dentro de les dlferentes cleses de espermas cal- 
culedos (en mill por ml.)
0 I  1-10 11-20 21-40 41 Total ^ r.t.
45 XY, -0,-0'.4-t(Oc^ D«^ ) - 1 5 2 2 10 0,73
45 XY, -0,-3 + t(D^ G^) - - — 1 —
4ffXY, t(Oq^, 18p*j - 1 - - -
46 XY, t(A(^'*', G(f )i - - - 1 -
46r XY, OtÇ (at) - - — — — 1 1
46 XY, Dp'’’ 1 - — — —
46 XY/4S XY, Er - - 1 — —
TOTAL 1 2 6 4 2 1 16
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TABLA XLVI
CR0M03DWAS SUPERNUMERARIOS Y ESPEBMA CALCULADO EN C VARONES SIN HIJOS
Cèriatipo Distribution de los paclentes con carlotipos abe—  
rentes dentro de las dlferentes ciases de esperma - 
celculado (en mill por ml,)
0 1 1-10 11-20 21-40 41 Total
47 XY mer t
47 XY, mer (ps qs)^
1 — — 1 — — 2 
— — 1 — 1 — 2
TOTAL 1 - 1  1 1 - 4
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dos de los cuales tenlon satélltes en embos brezos del extracromosoma. Uno 
de los paclentes tuvo pérdldas fétalés en las cuatro concepclones de les 
que fus el padre, y su esposa no presentO petologfe pélvlca algune. 3in - 
embargo, la fertllldad en semeJante portador, ha sldo descrita reelente—  
mente por Kesdan y cols, (113),
Vàn Wljck y cols, (1962) (ll4) y Waklno (1954) (llS) han re 
ferido varlaclones "extreme" en la longitud del crornosoma Y en hombres in 
fértiles.
Nosotros tamblOn hemos encontrado este tlpo de mlteraclOn, 
la cuml se presentd en 21 varùnes (lO,50 %),1? de los cuales presentaron 
un aumento de los brezos largos del crornosoma Y (46 XY q"'*), représentando 
un 6,50 % (respecte a los 200 cesos estudlados), y en los otros cuatro ob 
servamos une dlsmlnuciOn en los brazos largos del crornosoma Y (46 XY q ~ ) 
lo que represents un 2 % (Tabla XLl).
Otros hellazgos que observamos fueron los slgulentes ; pre 
sencla de satdlltes aumentados en G (46 XY Gs"*") (un caso); existencla de 
un extremlcrocromosoma (46 XY » Ext) (un ceso); frapilided en los brezos - 
largos de los cromosomas del grupo C (46 XY con rotures en C(q) (un ceso); 
y constrlccldn segunda en los brazos largos del crornosoma 9 del grupo C - 
(46 XY4q h'*') (un ceso). Todas elles se dleron en la mlsma proporcldn y con 
un porcentaje del 0,50 % respecte al total (Tabla XLl)
Estes Investigaclones y otras slmllares, han sumlnlstrado 
la evldencia de que les Irregularldades cromosdmlces pueden perjudlcar la 
espermatogdnesls con uno reduccldn eventual del nümero de gometos balancée 
dos eficoces en el eyaculodc.
Por otro lado investigaclones genétlcas en parejos con fa-
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llo reproductivo revelon sites incidenclas de anomellas estrticturales. Su 
temprona deteccldn es de gran importencla especlelmente ahora, cuendo es 
posible un dlegndstlco prenatal. Un hallazgo positive citogenético puede 
montrer la causa de la infertilidad antes de que seen reallzados exdmenes 
clinicos mds complicados.
TABLA XLVII
CARIOTIPO ALTERAOO EN WUJERES Y VARONES ESTERILES E INFERTILES CON RELACION
AL CONYUGE






=3 29 Esterll !• 4g XX con fragilldad 
en 12 G (4 )
Varon normal t 31 enos
28 Ester!1 !• 46 XY Wujer normal - 30 enos
26 Esterll 1" 46 XY q'’’ Mujer normal - 23 anos
26 Esterll 1« 46 XY q'*' Mujer normal - 24 aMos
39 Esterll 2* 46 XY q^ (C.O.) Mujer alterada 
34 enos











46 XY q'*' 
46 XY q'*’ 
46 XY q^
(F.O. C.G.) Mujer altéra 
do 30 anos
(C.G.) Mujer alterada 
38 enos
(F.O.) Mujer alterada 
23 anos
vf\
37 Esterll 1« 46 XY q"*" (F.O. F.T. C.G.) Mujer - 
alterada 35 aRos
29 Infertil 1» 46 XY q"*" (F.O. C.G.) Mujer altéra 
da 27 anos
34 Esterll 1* 46 XY q'*’ (F.qi C.G. F,T.) Mujfer;-» 
alterada 30 anos
26 Esterll 1> 46 XY q“ (F.O.) Mujer alterada 
24 anos
31 Esterll 1* 46 XY q" (F.O.) Mujer alterada 
29 anos
24 Esterll 1* 46 XY + extramlcrocro 
mosdmlco
(F.O. C.G.) Mujer altéra 
da 24 aRos




El bomitd do expertos on Gendtlca Humana de la O.M.S, esta
blecid en 1969, quo par lo menos el 4 % do todos los Indivlduos nacidos -
vivos sufren una condlcidn parcial o totelraente gendtica y podrfan benefi 
ciarse del consejo gendtico; por lo menos el 1 ^ de todos los nlRos tie—  
non una anomalla cromosdmica importante. Ya on 1962 otro comité cientffi- 
co de las Naciones Unidas sobre los efectos de las radiaciones etdmlcas — 
llegd a la conclusidn de que el 6 ^  do todos los nlMos nacidos vivos tie- 
nen o tendran mds tarde una anomalfa o enfermedad atrlbulble parcial o to 
talmente a factores gendtlcos.
Los datos publlcados por Stevenson en Irlande del Norte en 
1969, recalcan tambldn la gran importencla de las enfermedades gengtlces 
para el mddico y para las organlzaclones sanitarias ; el 6 % de todes las 
consultas hechas a un médlco general y el 8 % de las hechas a un especle- 
llsta lo fueron por paclentes que sufrlan enfermedades gendtlcas, estos - 
poclentes ocupeban el 26 ^  de todas las cemas hospltalarlns.(ll6).
La National Fondation (11?) publics una relacldn enual de
servicios de genétlca mundlales, que en su edlcldn de 1974 anota cerca de
900. Estos centres estdn encargados de Informer a los padres acerca de su 
futuro descendencla. Por otro lado las unldades de genétlca médica tam- - 
bien proporclonan servicios dlegnéstlcoa, taies como anélisis cromosdml—  
C O S ,  reconoclmiento del sindrome y  test bloqulmlcos relaclonados con los 
errores congênltos del metabollsmo.
Para 31y (llB) el consejo genôtlco es la redeccldn de un — 
Informe profesional concerniente a la Importencla, Impllceclones y alter­
na tl va s de aparlcldn de un trastorno heredltarlo que tlene une femllla.
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Fraser (119) eftrma que el consejo gendtico fls mucho mds - 
complejo, deflnldndolo como un proceso de comunicacidn que trstn de los - 
problèmes humenos que se presentan con la aparicldn o riesgo de aparicldn 
de un trastorno genêtico en une famille,
Leonard, Chase y Chile (l20) aseguran que la evolucidn de 
le tdcnica del consejo gendtico y el resultado del mlsmo no han estedo en 
la llnea principal de le investlgacidn, Estos autores y otros establecen 
que el consejo gendtico es Medicine Preventive, pero el consejo gendtico 
es mds que dsto, es parte tambldn de Medicine Pslcoldglca.
Neel (121) sugiere que la herencla unlcamente puede dar lu 
gar al 20 % de todos los defectos congdnltos, el 10 ^  ocheceble a aberra— 
clones cromosdmlcas y un 10 % tambldn a Infecclones vfrlces. En el 60 % - 
restante la etlologfa es desconoclde.
De acuerdo con Stevenson (122) la Incldencla de malforma—  
clones congdnltas es del 20 % (2 %) (Tabla XLVîIl)i
TABLA XLVIII
Componentes gertdtlcos y amblentales de las malformaclones congdnltas fl23)
Grupo de rmsgos Frecuencla por - Riesgo aproxl—
1000 naclmientos mado por grupos
Melformaclones de etlologfa corn
pleja genétlca y ambiental 20 5 %
Melformaclones debldas a la sus
tltucidn de un gen dnlco 5 25—50 %
Trastornos asoclados con aberra
cldn cromosdmica 4 1 %
Rosgos gendticos dnlcos que de-
termlnen enfermedad 8 25—50 %
Trastornos comunes con componen
te gendtico en su etlologfa 10 5 %
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Do los trastornos asoclados con aberracidn o alteracidh cro 
mosdmlca poco puede esperarse de su prevencidn porque el riesgo de aperi- 
cidn no esté Incremen te do, excepto para las traslocaciones en las cuales 
uno de los padres os un portador balancéedo, o cuando la edad do los mls­
mo s es mayor de los 38 aRos.
Cuando so encuentra une deleccidn, o hay evldencia cltold- 
glca de una dupllcacldn es cuando la expllcacldn puede ser que el nlRo tu 
VO una trenslocacldn no belanceada, y entonoes los cromosomas de los pa­
dres deben ser examlnados para excluIr la poslbllided de que uno de olios 
see un portador traslocado balanceado. Tambldn cuando la mujer tuvo doe - 
abortos y ciertamento cuando he tenldo tros o mds, on elle y en su marldo 
deben reallzarse estudlos cromosdmlcos pare conocer si uno do los dos es 
un trnnalocado balanceado.
El esesoramiento gendtico ve dlrlgldo a Indivlduos humenos 
por lo cual la comunlcecldn a los mlsmos de las determinaclonos exactes y 
la evnluacldn de les causas son décisives para la efectlvlded del consejo. 
El hombre no puede ser reducldo a fdrmules clentlflces y nlngun ecdmulo - 
de factores clentfflcos puede compensar la ausenolo del contecto humano.
Aunque el cdlculo del riesgo de pedecer la enfermedad es en 
si moremente clentlflco, el consejo résultants es une actltud mddlce tere 
poutica de gran trascendencla. Por ejemplo, la comunlcecldn que Indique - 
que uno de los conyuges tiens que ser considérado como trasmlsor de un gen 
anormal, es aproplado para desencadennr graves sentlmlentos de culpebllidad 
Lo rrejor para contrarrestar este efecto perjudicial es la expllcacldn cia 
ra y exacte sobre la importencla de le dlstrlbucldn el ezar de las enfer- 
modaden hereditarias.
Las personas que consultan el facultative deben entender -
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quo las leyes si azer son declslvas pare la presencla de varies genes en 
un gameto, asl como la fedundacldn del gamete tambldn esté sometlda a es­
tas leyes. Nadle puede escoger los genes que hereda de sus entecesores, — 
asf como tampoco puede actuar sobre la mutacldn de la masa hereditaria, 
que es un accidente.
Ifluchos consejeroB oplnan que le consulta genétlca debe li­
miter se a faciliter los datos de riesgo de enfermedad en los nlnos que han 
de nacer, para que el consultante los tome como base de su declsldn. Fufv 
mann (l24) considéra tambldn que la declsldn definitive debe dejerse en - 
manos de los Interesados, pero no cree, que como persona consultade, pue­
de llbrarse del todo de esta responsabllldad. El mlsmo modo de la exposi- 
cldn del problème Influird sobre la declsldn, y esta exposlcldn estaré in 
fluide por nuestra oplnldn personal.
Las anormalIdades congdnltas y los trastornos heredlterlos 
han adqulrldo Importencla creclente y se plde al mddlco con frecuencla ce 
da vez mayor que brlnde orlentacldn y consejo en cuanto a problèmes gend­
ticos. Dlchos problèmes pueden comprender la convenlencla de metrlmonlos 
entre primos, desarrollo sexuel terdlo o anormal, aborto récurrente, y en 
especial de los pellgros de que aparezcan las enfermedades hereditaries.
El consejero gendtico, al cuel acude una pareja en busce - 
de orlentacldn, debe hecer un dlagndstlco exacto con base en los resuite- 
dos da le exploracldn clînlca y los datos de Investigaclones importantes 
del laboratorlo. Comentara a contlnuacldn el prondstlco y la dlaponlbill- 
dad y utllldad de poslbles tratemlentos. Preclsaré, despuds los pellgros 
de reaparlcidn del trastorno, expllcando las consecuenclas gendtices, dl- 
slpando los sentlmlentos de culpa y ayudando a los padres a tomar una de­
clsldn (Tabla XLIX) :
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Procesos del Consejo Gendtico f  Veloracldn del dlagndstlco
Arbol Genealdglco
Cdlculo del riesgo de aparlcldn 
/ Dlagndstlco exacto 
I Arbol genealdglco detallado 
(Rovlsldn del caso en la literature
Ayuda a la famille pare tomor declslones
Eventual consejo e los parlantes.
De este modo, la estlmecldn de los pellgros de récidiva, —  
aunque Importantes, constltuyen solo un aspecto de la orlentacldn genétlca. 
Queda a la voluntad de los progenltores decldlr si acepte o no los rlesgos.
Desde el punto de vlsta de calculer los rlesgos de récidiva 
de un trastorno o le probabllldad de ser afectado, que équivale a lo mlsmo, 
les enfermedades heredltarlas pueden dlvidlrse en dos grupos. En el prlmM* 
grupo el mecanlsmo de herencla sendllo (dominante autosdmlco, receslvo au 
tosdmico o llgado al X) y pellgros de récidiva se calculen facilmente, oun 
que cas! todes estas enfermedades son rares. En el segundo grupo es Induda 
ble que la herencla participa de mènera Importante en le etlologfa del pro 
blema, pero el trastorno no se herede por elgdn mécanisme simple y los ries 
gos de reaparlcidn se obtlenen de observaclones sobre le frecuencla de la 
enfermedad entre parlantes de las personas afectades (rlesgos empfrlcos). 
Este dltlmo grupo Incluye muches enfermedades comunes, Los pellgros de re- 
currencla en el primer grupo son elevados en tanto que suelen ser pequenos 
en el segundo grupo. Por fortune los pellgros da récidiva suelen ser parue 
nos en problèmes en los cuales los rlesgos son més dfflciles de estimer.
_i - îT En estas alteraclones Que se heredan por mécanismes simples
S%y^&{f%6]^ante recorder que la probabllldad no tlene memorla. Por ejemplo, 
padre o le madré son heteroclgotos para el mlsmo gen receslvo, le —
di bl i o t e c a
— n ®  —
probabllldad de procrear un hijo atacedo es de uno en cuatro con cada am—  
barnzo, cosa vdlida independlentemente de si se he procréado cumlnuler otro 
hijo afectado.
Cuando se comente la probabllldad de que una persona sea - 
afectada, por lo regular se conoce como la probabllldad previa, esto es — 
la probabllldad basada en nuestra conoclmlento de los antacedentes de la 
persona. Sin embargo, debemos senalar quo las estlmaclones mds précisas - 
de les nposftbllldades de reaparlcidn podrdn hecerse tambldn al tomar en — 
con siderecldn la llamada probabllldad condlclonal, o see la probabllldad 
de las personas que pueden ser afectades (o portadoras). Es poslble cal—  
culer en base a las anterloros, le probabllldad conJunta, que es el produc 
to de las probabllldades previes y condlclonales y por dltlmo, le probabi 
lldad posterior o relative, que es la probabllldad comblneda de sufrlr el 
ateque (o ser portador) dlvldido por le probabllldad comblneda de no ser 
atecado, mds la probabllldad comblneda de serlo.
GUando se comprueba que los progenltores son portadores de 
un gen mutante noclvo o una anormalldad cromosdmica, su declsldn de pro—  
crear o no mds hljoa es Influlda por la gravedad de le anormalldad, si —  
existe algun trntamlento eflcez, el pellgro real, sus actitudes rellglo—  
ses, estado socloecondmlco y educacldn.
Cabe advertlr, que los rlesgos de aparlcldn de enfermeda—  
des heredltarlas varia notablemente Indu so e 100 por 100 en el caso de - 
progenltores homoclgotos para el mlsmo gen receslvo, haste 2 por 100 en 
elgunes enormalldades congdnltas. Por esta razon, convendrla preguntar : 
iOué es un riesgo aceptable?. Es dlflcil dar una respuesta simple a este 
pregunta pues en gran parte dependerd de le gravedad del trastorno. Asf - 
el riesgo de 50 ÿ, da presenter slndactllla, puede ser aceptable, pero al- 
gunas personas aprecian que un riesgo de 4 "/i es Inacep table en un très tor
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no como lo esplna bifida, A veces as consolador saber que un 2 % de todos 
los neonatos vivos tlenen alguna anormalldad y que muchos padres desean - 
BCeptar un riesgo de 10 % o menos. Despuds de todo, esto signifies qua —  
existe la poslbllided de 90 % o mds de que sus hijos no seen afectados.
La declsldn de procrear mds hijos queda al arbitrlo de los 
progenltores, El genetlsta mddlco slmplemente explica los rlesgos y hoce 
todo esfuerzo pare dlsipar sentlmlentos de culpa qua pudlera tener la pa­
reja. Sin embargo, en un estudlo (Carter, 1970), on promedlo, una tereere 
parte de las famllias en gran riesgo plmneeron tener mds hijos despuds de 
orlentacldn genétlca a peser de los pellgros que entrera procrearlos. Ello 
sugiere que poslblemente el consejero gendtico^ cuando menos en el caso -
de graves problèmes gendticos con elevado riesgo de reaparlcidn, debe --
sentirse obllgado a algo mds que expllcar slmplemente los rlesgos y suge- 
rlr que serlo convenlente limiter le femllla, Adn mds, estudlos de vlgen- 
cla reclente Indlcan que los padres son Influldos no tanto por la carga - 
de tener un hljo afectado en la famille como por los rlesgos reales de —  
que apprezcan los rlesgos en otros hljos (Emery y cols, 1973) y, por es—  
tas razones, tambldn es Importante comentar con elles el prondstlco y tra 
tamlento en caso de que exista alguno,
Bochkov (125), en una evaluacldn de consultas gendticos —  
reallzada en Rusla en el Serviclo de Selud Pdbllca establece la siguiente 
divisidn ; el 45,4 ^  correspondleron a enfermedades cromosdmlcos y malfor 
madones congdnltas, un 15,4 ^ a enfermedades monogdnlces, 14,6 ^  a enfw 
medades con predlsposlcldn hereditaria, 11,5 ÿ, a repetldos abortos e Infer 
tlllded y otras a 13,1
Finlandia junto con Noruega y Rusia (126) son los palses - 
europeos donde el ndmero de centros que sumlnlstran servicios de Consejo 
Gendtico es mayor.
- VI. CONCLUSIONES -
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Vï. C0NCLU3I0NES
1*. Memos estudlado el carlotipo de 51 casas de Infertili­
dad y 149 de Esterlllded, lo que supone que el 25,$ % de nuestro material 
esté compuesto por mujeres que quedaron embarazadas, pero no llevoron su 
embarazo a térmlno, y el 74,5 ^ del material, por mujeres que no quedaron 
nunca embarazadas.
Las ededes osclleron entre 19 y 42 anos para les mujeres, 
y 22 y 48 anos para los varones.
20. En 96 cesos se presentd la funcidn ovdrlca alterada —  
(46 % r.t.) siendo esta en 48 de ellos la dnlca causa objetlvable de este 
rllldad, mlentras que en la otra mltad se presentd esoclada a otras alte- 
raciones.
La insuficlencla progestnclonal (24 % r.t.) fue junto con 
el clclo anovulador (22,5 la alteracldn mds comun.
30. 26 casos tuvleron alteraclones en la funcidn tubdrlca 
(insuflecidn negative), lo cual supuso un 13 % r.t.
La funcidn tubdrlca se presentd como dnlca causa de ester! 
lldad en 6 casos y esocleda a otras alteraclones en 20 cesos.
40. Encontramos 87 casos cuya curva de glucemla era anor—  
mal (43,5 % r.t.) dentro de los cuales hubo 53 en los que se dio como eau 
sa asociada y 34 en los que no epreclamos nlngun otro tlpo de alteracldn.
—  lljO —
50. En S3 varones, el IBC no tuvo valores normales (26,50 ^ 
r.t.). De allas 44 presentaron romo dnlco pdrametro alterada la medlde —  
del IBC, mlentras que en 9 se did asoclado a alteraclones en el carlotipo. 
Uos datos que obtuvimos segun que el velor del IBC fuese 0, Inferior a 1,
entre 1-2 y superior a 2, nos dleron pie a claslficerlos como sigue ;
5,5 % con esterlllded absolute. Dentro de ellos Inclulmos
un sindrome de Klinefelter (47 XXY) y un varon con -
carlotipo 46 XY 
21 % subfdrtlles.
16,5 % con fertllldad medlene
j 64,!48 % con fertllldad elta * ^ fdrtlles
60. Hemos encontrado anomellas en el carlotipo en 5 mujeres 
(2 ,5  % r.t.) presentdndose como dnlca causa de esterllldad en un solo caso, 
mlentras que en los otros 4, se did esoclada a otras alteraclones.
Observâmes solamente una mujer (29 anos), que presentd co­
mo dnlca Causa de esterllldad (esterllldad prlmarla), un carlotipo que —  
fue i 46 XX con fragilldad en C (q), slendo los pardmetros anellzados en 
su conyugue normales, y la edad de este de 31 aRos.
Los otros Casos con carlotipo alterado fueron î una mujer 
con trisomie X f 47 XXX (esterlllded prlmarla) y cuya funcidn ovdrlca es- 
taba alterada; dos mujeres (Infertllldad prlmarla) con traslocacldn D/D, 
una de elles con curve de glucemla alterada (t D/D 13,14) y la otra sln - 
datos objetlbables de la funcidn ovdrlca y tubdrlce (t D/D 13,15); y por 
dltlmo uno mujer (infertllldad prlmarla) con fragilldad en los brezos 1er 
gos de los cromosomas del grupo C y cuya curvn de glucemla y funcidn ovd- 
rlca presentaron alteraclones.
Hübo pues : 1 % con fragilldad cromosomlca en C (q).
1 i t  con traslocacldn D/D : 45 XX F D/O. 
0,5 % conjtrisomla X % 47 XXX,
70. Hemos de reseller el que la Incldencla de carlotipos - 
anormales fuese superior en mujeres Infârtlles ; 5,68 %, que en estdrllest 
1,34 %.
80, Encontramos alteraclones en el carlotipo en 27 varo--
nés, lo cual representd un 13,50 i» r.t. En 9 de ellos esta alteracldn se 
did asociada con un IBC Inferior a lo normal; en 3 no tuvlmos datos de su 
IBC y en 15, la alteracldn en el carlotipo fue la dnlca objetlvable, ya - 
que estos varones poselan valores de IBC normales.
90. La alteracldn en el carlotipo asociada a un IBC anor­
mal (9 cesos'de nuestro estudlo), nos lleva Junto con otras Investigaclo­
nes revisndas, a poner de manlflesto el que le presencla de Irregulerlda- 
des cromosdmlcas pueden perjudlcar le espermatogenésls, al reducir even—  
tualmente el ndmero de gametos balancéedos eflcaces en el eyeculado. Noso 
tros hemos referldo un sindrome de Klinefelter dentro de nuestro estudlo, 
cuya esterllldad es manlflesta al tener ausencla de ospermatozoldes (azoos 
permla) y un 46 XY q* tambldn con azoospermie.
100. Las alteraclones cromosdmlcas encontredes en los 15 va 
rones, cuyo IBC presentd valores normales fueron :
en 11 casos (5,5 % r.t.) aumento de los brazos largos del -
crornosoma Y.
en 2 casos (l ^ r.t.); dlsmlnucldn de los brazos largos -
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del ci'omosoma Y, 
en 1 ceso (0,5 % r.t.) presencla de un extramlcrocromosome. 
en 1 caso (0,5 % r.t.) exlstencla de une T O/D (l3,14).
111.De los 15 varones con carlotipo alteredo como dnlca —  
cause probable de su esterllldad, solamente 3 (l,S % r.t.) cuyo carlotipo 
fue 46 XY tuvleron conyuges en los que la ser le de exploraclones rea 
ll;ades did resultados normales.
12. Oebldo al llmltedo ndmero de casos revisados en este - 
trabajo (200 perejas) y tenlendo en cuenta que el % de anomalies encontre 
das on al carlotipo (2,5 % para las mujeres y 13,5 % para los varones) ; 
as pequeRo y ademds queda reducldo a un 0,50 % para las mujeres y a 7,50 
% para los varones, si lo considérâmes como dnlco pardmetro al teredo den 
tro de los anallzados en nuestro estudlo ; es por lo que no podemos acha- 
car de una manera absolute la exlstencla de una esterlllded a la presen­
cla de clertas anomalies cromosdmlcas encontrades al reallzar el cariotl 
po a las perejas.
13. Mtemos de hacer constar que la mayorla de las anomalies 
encontradaa en el carlotipo, en el momento actual se plensa que no son - 
patoldglcas y por ello no tlenen repercusldn cllnlca. Se trata de altera 
clones morfoldglcBS denomlnades "pollmorflsmos". Asl tenemos : Y q’**, Y q~ 
Q^.y 9 q
14. Segun lo expuesto anter1ormen te considérâmes que no es 
necBsarlo reallzar de modo slstemdtlco el carlotipo a todas las perejas 
esterlles; sin embargo, lo estlmamos convenlente ya que en equellos casos
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que présenter el carlotipo elterado, se valorard el tlpo de anomalfa cro- 
mosdmlca encontrede en la pareja, calculando los rlesgos de aparlcldn en 
la futurs descendencla, asl como le clase de defectos o melformaclones —  
que presentarfa su proie y se Informard a los conyuges sobre las probabi- 
lldades de anomalfas que pueda presenter su descendencla, dejendo la de—  
cisidn a su entera voluntad. Hay una serle de clrcunstanclas en las que - 
el estudlo del carlotipo aportarfa datos muy significatives ; por ello debe 
reallzarse :
a) Cuando se dé une esterllldad sln causa aparente y el —  
resto de los parémetros anellzados seen normales.
b) Cuando la edad de la mujer baya superado unos limites - 
(35 anos) ya due existe una verdadera correlaclân entre la edad daterna - 
y les alteraclones cromosdmlcas, tanto en productos abortados, como en fe 
tos que pueden llegar a térmlno.
c) Cuando oxlstan entecedentes de melformaclones congénl—  
tos o abortos de repetlclén en la famille.
d) En mujeres con feto muerto o fetos con melformaclones -
congénltas,
e) Y cuando esté présenta une historié de abortos recurren 
tes espontaneos (infertllldad prlmarla o secundaria), ya que como han eflr 
modo gran numéro de Investlgedores, el fallo reproductivo puede entonces 
ser Imputado 0 la presencla de anomalies cromosdmlcas (trenslococionos so 
bre todo), las cuales por no reperdutir en el fenotlpo de los portadores, 
los hacen completemente aptos pare le vida social, convlrtléndose asl en 
"portedores de aborto habituel", por cuanto su desequlllbrlo genétlco - - 
tlene tendencia a aumentar con las suceslves mitosis, orlglnando con ello
- ISO -
gometos eltamente andmalos.
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